
すべての患者・障害者・高齢者が安心して暮らせる社会を！！

難病・慢性疾患

全国フォーラム2015

共生社会の実現を目指して
難病法の成立と課題

2015年11月7日（土） 12:30-16:00
ヒューリックホール
〒111-0053東京都台東区浅草橋1-22-16ヒューリック浅草橋ビル2階

口` ；浅草揖1・ 2 
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［｝ー東急EXイン

都営浅草線

Program : 
皿 ・浅草橋駅A3出口

—----＿立コ
オープニングアクトー ダンスパフォーマンス

～ボディパーカッション ‘‘体がすべて楽器です！’'会場のみなさんと繋がろう～
出演 ：NPO法人ドリームエナジープロジェクト、協力 ：NPO法人ボディパーカッション協会

基調報告、来賓あいさつ

バネルディスカッション（患者・家族の声）、アピール

参加費 ：1,000円（介助者は無料）

主催 ：難病・慢性疾患全国フォーラム実行委員会、

一般社団法人日本難病・疾病団体協議会（事務局）

厚生労働省補助事業「平成27年度難病患者サポート事業」

後援（予定） ：東京都、日本医師会、他

西口 JR浅草橋駅

浅草橋1

●JR浅草橋駅［西口］より徒歩1分

●都営浅草線浅草橋駅 [A3出口］より徒歩2分

参加申込み：公式HPより申込み用紙をダウンロード、名鉄観光サービス新霞が関支店 (FAX03-3595-1122)へお申込みください。

お問い合わせ先（事務局）：一般社団法人日本難病・疾病団体協議会 〒162-0822東京都新宿区下宮比町2-28飯田橋ハイタウン610号

TEL 03-6280-7734 FAX 03-6280-7735 E-mail jpa@ia2.itkeeper.ne.jp 

公式HPhttp://www.nanbyo.sakura.ne.jp/ 



難病・慢性疾患全国フォーラム開催の経緯

「難病や長期慢性疾患、小児慢性特定疾患の問題を社会にアピールするために、国内

の患者団体、支援団体が一同に集まるような集いをもとう」

2009年 12月3日、疾病別全国組織と地域難病連が集まった JPA（日本難病・

疾病団体協議会）伊藤たてお代表（当時）と、小児難病の親の会をまとめている難病の

こども支援全国ネットワーク小林信秋専務理事（当時）とで話し合いをもったのが最初

のきっかけでした。 2回目の打合せには患者の声を医療政策に反映させるあり方協議会

（現・患者の声協議会）の代表をしている日本リウマチ友の会の長谷川三枝子会長も加

わり、わが国の難病・長期慢性疾患・小児慢性疾患対策は、大きな転機を迎えているこ

と、そして、いまこそ難病・長期慢性疾患、小児慢性疾患に関連する当事者団体が一堂

に会して社会的理解と必要な支援を訴える時期と判断し、 20 1 0年の秋に「難病・慢

性疾患フォーラム（仮）」を開催することが決まりました。

そして、この3団体がよびかけ団体となって、それぞれが組織する患者団体や支援団

体に声をかけて、実行委員会形式での企画運営で行うことで準備がすすめられました。

当初は単発の企画のつもりでしたが、実行委員会では、単発に終わらせず、新たな難

病・慢性疾患対策の実現にむけて毎年開いていくことも確認されました。

メインテーマとして「すべての患者・障害者・高齢者が安心して暮らせる社会を」も、

1回目から変わらず掲げ続けています。

記念すべき第 1回難病・慢性疾患全国フォーラムは、 20 1 0年 11月28日、東京・

代々木の国立オリンピック記念青少年総合センタ一国際会議室にて、金澤一郎日本学術

会議会長（当時）による記念講演「新たな難病対策への展望」と政党シンポジウム「各

党の難病対策と社会保障政策を聞く」をメイン企画として開催。当日の参加者は会場の

定員をはるかに超えて 350人ほどになりました。当日の時点で参加賛同団体は 10 9 

団体となり、国内で開かれた患者団体の集まりではかつてない規模のフォーラムとなり

ました。

翌20 1 1年は 3月に東日本大震災があり、多くの難病患者や家族もこの震災の犠牲

になりました。 2年目のフォーラム20 1 1は 11月 12日、日本教育会館ーツ橋ホー

ルにて行われ、オープニングアトラクションにダウン症児者によるダンスパフォーマン

ス「ラブジャンクス」が出演。震災支援の特別報告やシンポジウム「今後の難病•長期

慢性疾患対策を考える」が行われました。 20 1 2年は日経ホールで 11月24日に開

催。 20 1 3年 11月9日には永田町のJA共済カンファレンスホールで開催され、難

病対策委員会での法制化の議論の緊迫した最中で、この熱気が20 1 4年5月の難病法、
小慢改正法の国会での全会派一致による実現につながりました。昨年は20 1 4年 11 

月7日、浅草橋ヒューリックホールで開催。難病法成立をうけて、その後に新たな一歩

を踏み出すためにをテーマとして、患者家族の声とともに、医療、介護、福祉、年金、

教育に携わる専門家のみなさんからの提言もいただいたフォーラムとなりました。

新しい難病対策、小児慢性特定疾病対策の施行年となった今年は、区切りのフォーラ

ムとして、これまでのフォーラムの集大成と位置づけて、総合的な対策にむけての新た

なスタートとしたいと思います。

2 0 1 5年 11月7日

「難病・慢性疾患全国フォーラム20 1 5」実行委員会
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「難病・慢性疾患全国フォーラム」

よくぞここまで

ご挨拶

国際医療福祉大学名誉大学院長 金澤一郎

難病対策要綱が、昭和 47年 10月に世界に先駆けて策定されてから 40年以
上が経ち、さすがに制度疲労を起こしてしまったことは皆様良くご存じだと思

います。患者さんは当然としても、厚生労働省のお役人達もなんとかしなけれ

ばと考えながらも、志半ばでいつもつぶれていました。最大の難問は、同じよ

うな病気で同じような症状なのに病名が違うと難病に指定されないという患者

さん側の不満と、医療費助成における地方自治体のなし崩し的負担増でした。

そして、もうどうにもならないところまで追いつめられていたと言うのが実

情ではないかと思います。けれども、今度という今度は厚生労働省も、関心を

持ってくれる国会議員の人達も、そして医療側も患者側も、こうした難問を解

決しなければ、日本の難病対策はもうもたない、とまで思いつめていたと思い

ます。そうした悲鳴の一端を、私は第一回難病フォーラムで皆様にお聞かせし

たつもりです。始まったばかりの難病対策委員会の委員長としての発言として

はやや踏み込み過ぎたきらいはあるのですが、医療費の援助が受けられる難病

が僅かに 56疾患しかないという制度そのものに無理があるので、広く薄くな
っても数百位にまで増やすべきだとか、国が出すべき難病への医療費援助は法

律によって強制的にするべきだとか、かなり強烈なことをぶち上げたのでした。

その後の難病対策委員会では、 JPAの方々も含めた広い範囲の方々からのご
意見をまとめて、遂に新しい「難病法」が制定されるところまで来たのは、皆

様良くご存じの通りです。それは厚生労働省はもとより、 JPAを含む多くの患
者さんのご理解・ご協力によるものと理解しています。これから先は、こうし

て出来た新法に則って、新しい我が国の難病対策が根付いて行くことであると

思います。本日のフォーラムは、そのための出発点であることを心から祈って、

お祝いの言葉と致します。最後に改めて、関係各位のご努力に心から敬意を表

します。
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第 1回フォーラムで講演する金澤先生
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難病・慢性疾患全国フォーラム2015

ーすべての患者・障害者・高齢者が安心して暮らせる社会を一

共生社会の実現を目指して

ー難病法の成立と課題ー

◆開催の要項◆

．
．
．
．
 

日

所

期

場

参加費：

主催 ：

後援 ：

補助：

平成27年 11月7日（土）

ヒューリックホール

東京都台東区浅草橋 1-22-16ヒューリック浅草橋ビル 2階

JR浅草橋駅 1分、都営地下鉄浅草橋駅 A3出口徒歩 2分

1,000円（介助者は無料）

難病・慢性疾患全国フォーラム実行委員会

一般社団法人日本難病・疾病団体協議会（事務局）

東京都、日本医師会

厚生労働省補助事業「平成27年度難病患者サポート事業」
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難病・慢性疾患全国フォーラム2015

ーすべての患者・障害者・高齢者が安心して暮らせる社会を一

共生社会の実現を目指して

ー難病法の成立と課題ー

◆プログラム◆

（敬称略）

総合司会 竹内公一（胆道閉鎖症の子どもを守る会）

12: 30 オープニングアクトーダンスパフォーマンス

～ボティーパーカッション’'体すべてが楽器です！”

会場の皆さんと繋がろう～

出演： NPO法人ドリームエナジープロジェクト

協力 ：NPO法人ボディーパーカッション協会

12:50 開会挨拶

伊藤たてお（難病・慢性疾患全国フォーラム実行委員長）

来賓挨拶

13: 10 パネル企画①

ー難病法の成立と新しい指定難病の患者・家族の声と期待ー

「希少難病に光を」

土屋正一（日本コケイン症候群ネットワーク）

「難病指定を受けて」

菅原龍浩（胆道閉鎖症の子どもを守る会）

「指定難病となって．．．」

長谷川雅子（全国色素性乾皮症 (Xp)連絡会）

「難病法が施行された現在（いま）、思うこと」

清水昌樹（全国軟骨無形成症患者・家族の会）

13:50 パネル企画②

ー難病の残された課題と新たな要望の声ー

「キャッスルマン病患者の課題」

福島かおり（キャッスルマン病患者会）

「難病法から取り残された疾患の課題～線維筋痛症について」

橋本裕子 (NPO法人線維筋痛症友の会）
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「パーキンソン病患者に残された課題と新たな要望について」

高本久（一般社団法人全国パーキンソン病友の会）

「リウマチ患者の現状」

長谷川三枝子（公益社団法人日本リウマチ友の会）

14:30 休憩

14:50 パネル企画③

—障害者総合支援法による福祉サービスと就労支援の課題—

「障害者手帳を持っていない難病患者の障害福祉サービスに対

する課題（膠原病の立場から）」

大黒宏司（一般社団法人全国膠原病友の会）

「難病患者の就労～当事者から見る課題と今後の対策への期待～」

加藤志穂（再発性多発軟骨炎 (RP)患者会）

「入院中も重度訪問ヘルパーの付添いを強く求めます」

岡部宏生・大山孝二（一般社団法人日本ALS協会）

安達佳奈・平岡久仁子（一般社団法人日本ALS協会）

酒井ひとみ・川口有美子（一般社団法人日本ALS協会）

15:30 小休憩

15:35 パネル企画④

ー難病や慢性疾病のある子どもと家族からの発信―

「小児慢性特定疾病制度と移行期の課題」

神永芳子（一般社団法人全国心臓病の子どもを守る会）

「病児教育の課題」

檜垣君子（全国病弱虚弱教育学校 PTA連合会）

「制度の谷間ー切れ目ない施策の拡充を求めて一」

山下公輔（公益財団法人がんの子どもを守る会）

「医療的ケアの壁をのりこえて」

辻洋子 (SSPE青空の会）

16: 15 

16:20 

フォーラムアピールの提案と採択

閉会の挨拶

小林信秋（難病・慢性疾患全国フォーラム世話人）

17:30 

19:00 

懇親会

終了

※プログラムに変更のあった際にはご容赦願います。
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ォープニングアクト ダンスパフォーマンス
～ボデイパーカッション ‘‘体がすべて楽器です！’’

会湯のみなさんと繋がろう～

*h!l作ダンスパフォーマンス＊
出演： NPO法人ドリームエナジープロジェクト http.／／www.dre-pro.net 

NPO 法人ドリームエナジーフロジェクトは知的•発達障が
いのある子たちの社会参加を支援しています。
横浜で、ウィークエンドスクール「ドリプロスクール」を開
校。歌やダンス、美術、書道、写真など 12の講座を開催し
ています。
その他に、インクルージョンライブの開催、障がいのある子
の仕事体験の支援、家族支援なども行っています。

くダンス指導＞

玉”̀•ロ

◎トリクロ

でr・
し^
a

Ayako（あやこ）先生
モテル、ハフォーマー。高校時代よりモデルとして活動を始め、これまて多くのCM、広告、雑詰に出演 2008年より、
振付家 ・香瑠鼓氏の元で即興ダンスを始める。コミニュケーションのダンスを得意とし、近年ては独特の世界観と感性て
オリジナリティ溢れるハフォーマンスを展開している

関井博之＿」ーせきい＿ひろゆき）先生
Pappa T ARAHUMARA舞台芸術研究所卒業。早稲田大学法学部卒業。アーティスト。
大人から/JI人、企業、バリアフリー、公園、被災地などでのワークショッフ運営に携わる。
CM(NETFLIX’'デアデピル編".EDWIN.EPSON)ミュージックピデオ (YUKISPYAIR) 
http:/ /sekiihiroyuki.blog_fc2 com/ 

＊ボデイパーカッション＊
協力： NPO法人ボデイパーカッション協会 http:/ 1www.body-p.com 

ボデイパーカッションは、 1986年小学校4年生の「学級づくり」「仲間づくり」をきっかけに誕生
しました。
今回、演奏するボデイパーカッション曲「手ひようしの花だば」は平成24年度特別支援教育用音楽
科教科書に掲載されました。
グループ全体で簡単な手拍子や｛本全体でリズムを奏でることで、仲間との一体感、みんなで作品を
作り上げる達成感を＂楽器や歌が苦手でも、楽譜が読めなくても ＂簡単に取り組める教材です。
さらには「間違いを気にせすに」みんなと一緒に楽しむことができます。
今では、 「聴覚障害があっても音楽を楽しめる」 「言葉が通じなくても楽しめる」をテーマにNPO
活動を行っています。
幼児から大人まで楽しめるボデイパーカッションは現在、文部科学省、 JHP"学校を作る会”と共
同でカンボジアヘの教育プログラムの提供を行っています。子ども達の生き生きとした元気いっぱ
いの演奏をお楽しみください。

指導：山田俊之（やまだ としゆき）先王

NPO法人ホディl＼ーカッション協会理事長。九州大学教育学部非常勤講師C （教諒課程「特別活虻指導法」1ぐ九州大学大

学院人間環境学府教育システム（後期1勇土課程満期退学。
1986年小学校のクラスて＂キレやすい A男 ＇ を中心に、手拍子、ひさ、おな

かなとをたた＜ リズム活動考案し、 「ホティハーカッション」と名付けるそ

の後、 小学校、特別支援学校、

不登校施設で教育実践を25年以上おこなう。現在、全国の研修会受講者数が
3万人を超える。平成21年度第44回N日K障害福祉賞最優秀賞平成23年度

第60回読売教育賞最優秀賞。

現在、福岡女学院大学、九州大谷短期非常勤講師としてボティl＼ーカッション

教育を取り入れた1受業をおこなっている，主な薔書「楽しいホティハーカッシ
ョン(3)リズム発表会」（音楽之反社）、 「特別支渓教育 deボティハーカッション」

（明冶図書）ほか、著書多数3 関栗では銀座山野楽毬などで講座が開催されている，
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難病・慢性疾患全国フォーラム2015

ーすべての患者・障害者・高齢者が安心して暮らせる社会を一

共生社会の実現を目指して

一難病法の成立と課題一

パネル企画①



□タイトル
希少難病に光を

口氏 名

土屋正一（っちゃ しょういち）

□プロフィール
わたしの娘は、 12年前20オになったばかりで召されました。16オまで

親の会に参加することもなく、こどもは地域で、地域のこども達と一緒に

育てるという親の強い意志で、地域の幼稚園、普通校、普通級で中学まで

通いました。中学卒業時に養護学校が新設されたので高等部に入学しまし

た。

こどもが小さい頃はあまり家庭を顧みることの少ない父親でしたが、 1

7オの頃、自宅で仕事をするようになり晩年の3年ほどは一緒に過ごす時

間が増えるようになりましたが、葬儀の時に、妻と娘の地域での20年の

生活を目の当たりにして大きなショックを覚えました。

その後、茅ヶ崎養護学校の評議員やサポ＿トクラブの立ち上げ、難病ネ

ット親の会連絡会へ参加、日本コケイン症候群ネットワークの代表を7年

間務め、この度、小慢、難病指定を受けることができました。

口要 旨

コケイン症候群は、常染色体異常による劣性遺伝の病気です。代表的な

早老症の一つであり、およそ 10代半ばから 20歳前に亡くなります。研究

奨励分野での研究班の調査で、日本では 10 0万人に2.7人の発症率と

推定され、 70人から 10 0人位の患者がいるのではといわれています。

しかし、こどもが 10代で亡くなることから、現在CSネットには、 16 

人が参加しているだけです。これまで、医療従事者にとってもほとんど知

られていない難病のため、診断が遅かったり違う病名という例が多くみら

れましたが、難病指定を機にコケインと診断されり子どもが増えるのでは

と思います。

責任遺伝子は判明しているのですが、発症のメカニズムやなぜ多くの症

状が現れるのかなどは研究の途上であり、当然根本原因の治療法は分かっ

ていません。眼鏡、補聴器、舗装具、車いすの使用、腎臓、肝臓、高血圧、

高血糖への対応、リハビリなどその時々の症状に対する対症療法が行われ

ています。今後も CSネットとして、コケイン症候群の情報を患者家族、

医療従事者に向けて発信していくはたらきをしていきたいと思います。

，
 



難病 ・慢性疾患全国フォーラム 2015

［コケイン症候群］

日本コケイン症候群ネットワークは、 1996年に設立されましたが、超希少難病かつ 15,6オ

で亡くなることが多いため、親の会に参加する家族も少なく（間に合わず）またお子さんが亡

くなると会からほとんどの家族は去っていくために、長くネットワーク内での交流にとどまっ

ていました。

しかし、難病のこども支援全国ネットワークヘの参加、原因がほぼ同じといわれる色素性乾

皮症の家族との交流を通じて、難病指定されることの大切さを知らされ、十分な知識や戦略の

無いまま 2009年4月から署名活動を始めました。当時、ネットワークには 8家族 7人の患児が

参加していました。しかし、 10ヶ月後、 35万筆を超える署名が寄せられ、研究班の先生方の要

望書とともに厚生労働省に要望書を提出しました。その時、副大臣から「難病制度の抜本的な

改革を目指して委員会を立上、検討していくことを昨日決めました」という話があり、今後ど

うなるのだろうと不安を覚えた事を思い出します。

それからの、 5年間、様々な会合に参加、委員会を傍聴し、国会議員の先生方にお会いし、マ

スコミにも多く取り上げてもらい、 JPAや難病ネットの皆さんと 一緒に活動させていただき、

この度難病指定されました。

様々に支援して下さった多くの方々、難病ネット、 JPAの皆さんに心から感謝いたします。

難病指定されなければ、まったく制度的な支援を受けられないという現実は、天国と地獄ほ

どの差があること、超希少難病にも光をと訴えてきました。幸い、今回の大きな改正において

指定されネットワークの家族ー同心から喜んでいます。

わたし達は、この5年間に 4人の子どもを見送りましたが、現在 16名のこどもがいます。

つい lか月前にひとり亡くなりましたが、そのうち成人は 3人です。成人になる頃には多く

の症状が重篤になるため病院にかかることも多くなり、難病指定の恩恵は大変大きなものがあ

ります。

また、小児慢性疾病の指定以来、ネットワークに参加する家族が増えてきました。18年間脳

性まひと診断された例などもありますが、難病指定によって医師が早い段階で 「コケイン」を

疑うようになったのではないかと思います。今後もう少し患者が増えるのではと予想されます。

医療従事者への病名の周知という言う意味で、指定は大きなことだったと思います。

また、今回の制定において、療蓑生活環境整備や就労支援等がうたわれていますが、コケイ

ンでいえば、就労は困難ですが、兄弟（姉妹） 二人が「コケイン」の家族が 3家族います。家

族への社会的支援の充実を期待します。また、生活介護を利用する場合の医療的ケアの受けら

れる施設の充実が必要です。

「コケイン症候群」は、平成21年から 3年間、難治性疾患克服研究事業に指定され 「コケ

イン症候群の病態解明および冶療とケアの指針作成のための研究」班により進められ、今回の

指定に大きな役割があったと思います。24年以降は、研究班は研究会と名前を変え、 HPの

運営や先生方の研究報告会を行っていますが、指定されたことによりさらに充実した研究体制

を期待しています。先生方の中には、決められたパイを多くの会で分け合うことで、研究費が
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少なくなってしまうことを心配する声もあります。［笈療伐補助の充実とともに、原囚究明や治

療法の解明の遅れている疾病にとって、研究体制の確立は最も期待の大きいところです。

コケイン症候群は、早老症の一つのため、患者は現在4オから 16歳ぐらいまでが多く、そ

の多くはで医療にかかっています。難病研究のためにデータ登録が進むことを顆っていますが、

地）jに住む家族にとって大きな負担にもなっていまナ。f，'ふ島県の S市に住む家族にとって、セ

カンドオヒ ニ゚オンのために、束成の病院に、治療や手術のために、宮城県の大病院に行く必要

があります。北海道ではこの状況はさらに厳しくなります

I'及療体制の1附備、充実がりt忽に求められます。

新しい制度ができましたが、これからの運用や改正について、さらに、あらたな指‘疋のため

に引き続きわたし達のはたらきが必要です。

苔事者の声、家族の声を社会に、行政に、医療現場に、支援者に届けて行く役割が親の会の

大切な働きであるとともに、その時、ただ権利の主張や独断に陥らないようにすることもまた

共に絆らす社会のために必要なことだと、この 6年間の難病指定への歩みの中で学ばされまし

た

難病となった時から、すべての人が平等に制度の利用ができるような社会でありたいと願っ

ています。
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病気に関して

【コケイン症候群】

①疾病症状について

極めてまれな早発老化症であり、常染色体劣性形式で辿伝する病氣です。

日本においては、 1 0 0万人に約 2.7人、 70人から 100人の患者数が推定されます。

発症年齢により 3つの型に分類されています

CSI型：最も多いタイフで、生後 1年以降ぐらいから発達遅滞等が見られます。

C S IJ型：直症型といわれ、出生時から成長障布等が見られます，

CSill型：遅発型で症状は比較的軽く、成人期以降に現れます。

診断基準として、以下の症状があげられています。

大症状 Ilヽ症状

低身長（小人症） 日光過敏

精神発達遅滞 介椎後齊（亀背）

小頚症 関節拘縮

小脳失調 視神経委縮

網膜色素変性症 う歯

感音古難聴 大きく冷たい手足

早発老化徴候（特徴的な頻貌） 性腺機能Iり位害

脳内ィi灰化

その他、手指のふるえ、歩行障害、誤礫、内臓疾患、栄投閃害、睡眠閃＇占、白内障 ．．．

〈生後 6カ月程〉 〈3オ頃〉（すでに眼鋭、補聴器使用） 〈Iド学人学〉

〈高等部 2年生〉

〈中学入学〉（同級生と）
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②病気の原因

DNA修復遺伝子の異常により発症し、責任追伝子は解明されているが、これらの追伝子の異常

により、なぜCSに老人様顔貌、発育不全、栄義障害、眼症などの多彩な臨床症状が起きるのか

は不明である。

③治療法など

追伝f疾患であるため根治的治療法はない。

④手術 ・治療法・対処療法に関して

紫外線からの遮光、補聴器や眼鏡の使用に加え、栄養障害、感染、腎障害、肝障苔、糖尿病など

に対する対症療法が行われている。関節の拘縮、筋緊張に対してはリハビリが行われている。最

近は、胃ろうを行う例が見られます。イギリス留学経験のある顧問の先生から、イギリスでは小

さい時に胃ろうを受ける例が多く、栄養状態の改善が進んでいることを問いていましたが、 2012

年イギリスの親の会との交流時に、体格の違いを実感しました。

⑤問題点

超希少難病で、症例も少な<csを知る医療従事者も大変少ないため、診断に至らないあるいは

別の疾病に診断される例が多く見られる。早く表れる症状である乳幼児期の日光過敏症でコケイ

ンにとって適切な診断 ・治療が行われた例はほとんど見られない。

以前に比べ対症療法等の成果もあって、 20オを超える患者も増える傾向にあり、また、難病指定

されたことにより、現在はきわめてまれであるcsm型（遅発型：思春期以降に発症）の患者が

増えることも考えられるので、現在は小児科対応がほとんどであるが、医療体制の改善がのぞ主

れます。

難病指定されたとはいえ、症例が極めて少ないことから親の会として、コケイン症候群の症例な

どを医療従事者へ提供する必要があると考え、研究班の先生方の協力をえて、情報発信を積極的

に行っていく予定です。
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□タイトル
難病指定を受けて

口氏 ・ 名

菅原龍浩 （すがはら たつひろ）

□プロフィール

口要

昭和51年7月生まれ、 39歳、宮城県仙台市出身。生後間もなくして、

母が龍浩の肌が土気色で、かつ白い色の便が出ていた事から近所の個人医

院へ相談。その医師より東北大病院の葛西森夫先生を紹介され、すぐに東

北大病院へ。葛西先生より胆道閉鎖症と診断され、最初は生後60日目に

葛西術を試みるも、体力がもたない事を考慮しそのまま閉腹。その30日

後の生後90日目に2度目の葛西術を受け、胆嚢と胆管を摘出。摘出した

胆管の代わりに小腸の一部を利用し胆管とした。

その後は経過観察や治療等を含め、 2歳までの約2年間は入退院を繰り

返す。肝臓移植の経験はなし。中学3年生、高校2年生、大学2年生、入

社4年目、 16年目（今年20 1 5年）で2回の計6回を胆肝炎で入院し

た経緯あり。信用金庫の職員として、出納事務を 1年半担当した以降は、

融資窓口として現在に至る。内勤業務ながら、顧客訪問、物件調査の他、

外出する活動も多い。また残業も頻繁にあり多忙な毎日となるも、地域金

融機関の一員としてやりがいを感じる仕事である。

旨

この度、胆道閉鎖症が難病指定された事は、当会にとって設立以来の大

きな出来事となり、次のステップヘ踏み出す為の第一歩となる事が期待さ

れる。世の中には数え切れない程の多くの病気が存在し、発症原因や治療

方法について残念ながら未解明のものもあるが、難病指定された事で少し

でも多くの人にこの病気の存在を認識してもらうきっかけになればと思

う。

一方、当会の青年部会で譲論した際は、難病指定後のメリットを実感出

来ず、制度に疑問や改善を求める感想もあった。このフォーラムを良い機

会に、今回の難病指定が患者や家族にどのような効果をもたらすのか、疑

問点等も含めてを考えていきたい。
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胆道閉鎖症の子どもを守る会

胆道閉鎖症とは

肝臓と十二指腸との間にある胆道が何らかの原因で内腔が閉塞している病気です。肝臓は

身体の中の代謝を司る臓器ですが、同時に胆汁を造り、これを胆道を通じて 1一て指腸に排

泄します。胆汁は赤血球が古くなって壊れたときに生じるヘモグロビンという黄色い色素

や胆汁酸を含みます。胆汁酸は脂肪の吸収に大きな働きをします。

この胆道が詰まっていれば胆汁は肝臓の中にたまってしまい肝細胞を壊し、またビリル

ビンが血液の中にまわって黄疸が見られるようになります。

赤ちゃんの便は普通きれいな明るい黄色ですが、この色は主としてビリ Jレビンの色です。

ですから胆汁が腸の中にながれてこない状態では、赤ちゃんの便は白っぽくなります。放

っておくとやがて肝臓が次第に侵され、おしまいには肝硬変となり命に係わる大変な病気

です。わが国では一万人生まれると一人がこの病気になるといわれています。

病気の原因

大部分が、 一旦は完成された胆道が何らかの脱囚によってつまってしまうものと与えら

れています。原因はまだよく分っていませんが、何かのウイルス感染によるものがかなり

あるのではないかと考えられていますが、これもまた確定しているわけではありません。

また、胆道閉鎖症の発生に追伝的な因子が関与している可能性は殆どないと思われていま

す。

病気の症状

ミルクの飲みもよく元気ですが、生後ーか月近くなっても皮陪が黄ばんでいて、眼球結

膜も黄色です。時にはお腹が大きく、胴も飛び出ているなどの症状のある赤ちゃんは胆道

閉鎖症を疑わねばなりません。

治療法

胆道閉鎖症は何らかの外科的手段によって閉塞状態を取り除き胆汁を腸に流すことが必

要です。わが国においては、肝臓と腸を直接結び付ける紹西手術という手術方法が広く採

)|］され、この手術によって多くの患児の黄疸が消失し救命されるようになりました。 しか

し、葛西手術でも黄疸が泊えず症状が進行する場合は、最終的には肝臓移植が必要になり

ます。

肝臓移植には脳死llf移植と生体部分の肝移植があります。 1 9 9 7年臓器移植法の制定

により脳死移植がわが国においても行われるようになりましたが、臓器提供者が少なく、

脳死移植は 20 1 4年 10月までに 29 0例行われたに過ぎません。一方の生体部分肝移

植は、すでに 65 0 0例以上に上っています。
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早期発見早期手術の必要性

胆汁が肝臓内に鬱滞するため生後 2~3か月を過ぎると肝細胞や肝内胆管の変性、破坂

が急速に進み、線維化が進み、 6か月を過ぎると肝硬変に進展していくのが杵通の経過で

す。 したがって、通常は生後 60日以内に手術が行われることが好ましいとパわれていま

す。そのための早期発見が何より肝心です。

問題点

医療面の問題

自己肝患者の身体的状況

完治は難しく成人後も継続して通院、治療が必要で、生活の大きな規制になっていま

す。

トランジションの問題

成人患者が多くなり、小児医療から成人医療への移行を解決する必要があります。

肝移植の問題

成人患者の移植は、両親の高齢化などで、生体肝移植はむずかしく、脳死移植ではド

ナー不足の問題に直面します。

結婚妊娠の問題

結婚できるか、妊娠後の体調管理に対する不安などがあります。

生活面の問題

就業問題

通院に伴う拘束、体調管理の難しさから、就労は制限されてしまうことが多いの現状

です。

社会保障制度の問題

障害者手帳、肝障害の基準は厳しく 、障害者年金も審査が厳しく受給が難しい現状で

す。
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□タイトル
指定難病となって・

口氏 名

長谷川雅子 （はせがわまさこ）

□プロフィール

口要

1 9 8 3年長女誕生、 XPと診断される。お日様の下で元気に子育てを

と楽しみにしていたがXPの告知は青天の霜霧。紫外線対策と進行する神

経症状に悩みながらも XPの娘と共に「XPひまわりの会」立ち上げにか

かわり、神戸、大阪の患者グループと連携し全国色素性乾皮症 (Xp)連

絡会としてXPに関する情報発信や啓発活動を進める。娘は教科書通りの

XPの生涯を全うしたが、その28年間の遺志を継ぐべく地味にも患者会

活動にかかわり続けている。

現全国色素性乾皮症 (Xp)連絡会東京事務局

XPひまわりの会準会員、 XP天使の会会員

旨

お日様に当たれないX p..• 陽を避ければいいのだろうと世間の方々

はお思いだろう。

こんな病気だと知らず、生まれて間もない赤ちゃんの顔にひどい日焼け

をさせてしまった母の心の痛み。もう二度とそんな痛い目に合わせた＜

ない。さらに皮膚がんになってひどい顔になってしまうかもしれないと

いう恐怖。その上、次々に現れる神経症状は進行し治療法がない。そん

な恐怖と戦うように様々な紫外線カットの工夫をして短くも子供らし

い経験を重ねようと懸命なXP家族。必需品である日焼け止めクリーム

や紫外線カットフィルムや紫外線防護服など紫外線対策用品には公的

な援助がない。XP生活の基本である日焼け止めクリームはXP専用の

薬変わりだが、薬としても、日生具としても認められていない。紫外線

対策用品についての公的な援助を切に望む。

指定難病となり、学校などへの理解が得られやすくなったのではない

かと期待するが、根本的な治療法はなく、患者とその家族の厳しい制限

ある生活は相変わらずである。新難病法は絵に描いた餅ではない難病患

者の特殊な生活状況を支え、生きる意欲につながる制度であってほしい

と願う。
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色素性乾皮症 (XP)； ー全国色素性乾皮症 (XP)連絡会一

色素性乾皮症 (XP) とは

色ぶt'1-．1位）に・1i:（X I) ： ．＼い1ndmnaPi gInc11 1.（)SlIm）ば、II光過敏・1/1::(/）・/)で、皮的と神経：こ II]

知な；lif．状力` ；現れる進：f l •I‘1| u)稀な制氣でず おII +1:こ‘りたjしなし、とし、・;ことー、て久II,ヽ）iしる t.)

になりました紫外線に‘りたって妙；オした I)\: ，ヽ＼ を修役ナる能力び J·•Ji めて fJ＼し、ため、強しヽ日焼

け症状を起こし、露光部の皮咽には多数のシミが生じ、若年より高率に皮陪がんが発症しま

す。皮J行がん：こなる(i布辛ば健康人の約 20001i子ともし、オ功し、 ’l.i)卜に}.)たり、

蔽［な槃外線迎断が必＇炭で十

千節を1!i)，!）ず、

原因となる遺伝子により A~G群とバリアント群の 8つの型に分類され、中でも進行性の

重しヽ神経症状が発症する Ali‘I?t、)iit［な紫外祝遮断を強し、らiしる；1，ij|：」！された4話 ,;)I・,;こ

椋々な神経村月）、か次々；こ現オし進fJし11'，,h'II訊：こ： t多）くな1‘)、：4点ど介11/1，ク；必＇及とな I）芸ー）―

病気の原因

紫外線：こ上る ［） X ;＼担化を修復ナる恨構J)|h';；古；こ上るも，／）で、J!;(I人Ii直{!..、 I'.: ilリl,9) ／;I‘：こさ 、！

ー、ーし、主寸-1が、糾I糸fh和l)、：こ/)し、ての発）出機枯ばf~ Iリlで寸口

治療法

根本的な治療法はありません。

皮咽症状については、確実な遮光により皮膚がん発症をかなり防ぐことができます。しかし、

日焼け止めクリームや紫外線カットフィルムなど様々な遮光の工夫をしても年齢と共に皮

咽のシミや乾燥は進み、皮咽がんが次々と生じるため、定期的にホクロを点検し怪しいもの

は大きくならないうちに切除します。植皮が必要となる場合もあり、その入院治療をきっか

けに出来ていた生活動作が出来にくくなるなど神経症状がより進んでしまうことがしばし

ばみられ、その観点からも、遮光による皮陪がん発症の予防は重要です。

神経症状の進行を止めることはできませんが、多くの経験を韮ねることは進行を遅らせる

ことにつながり、そのためには紫外線を避ける工夫をした上での活動が必要であり、その観

点からも紫外線防御の重要性が唱えられます。

皮咽科以外にも、聞こえが悪くなると耳鼻科、歩行困難等の症状が出ると整形外科、紫外線

による目の炎症は眼科、排尿障害は泌尿器科、嗚下障害や睡眠中の無呼吸状態、経竹栄養や

気管切開の処岡等症状ごとの適切な対応を受けるために小児神経科を中心とした定期的な

受診が必要です。

手術・治療法・対処療法に関して
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神経症状の一つとして足の変形が現れると整形外科で装具による矯正や腱移行手術などを

行う場合があります。それ以前に予防的なリハビリ （訓練）が重要です。

医療的ケアの導入タイミングによって予後も変わりますが、経験豊富な医療機関との連携

によって良い状態を保つことも可能となってきています。

問題点

く受診の機会＞

XPに詳しい医療機関は限られるため、遠方からの受診負担は大きく、適切な処置のタイミ

ングを逃す可能性も考えられます。

＜患者の現状＞

原因遺伝子によって症状が異なり、同じ原因遺伝子であっても症状に個人差があります。

神経症状を伴う場合の予後は悪く、神経症状の進行具合によってもその時々に抱える問題

が異なります。 皮）付症状のみのタイフの場介ば、色ぶ1-11位）ど）li'• (} ） ii(I庄診断七文：tてし、なし、人

も多し、と息オ）れ、出者放など把l)¢ばできてし、主せん

＜紫外線の遮光対策＞

・厳重な紫外線防御を強いられ、極度に制限された生活のため、通学、通院などにも多くの

困難が伴います。

・「紫外線にあたることができない」という障害の項目がないため、日焼け止めクリーム、

紫外線カットフィルム、紫外線カットレンズのメガネ、紫外線防護服、日傘、帽子、下袋な

ど紫外線防御に必要な物品への負担が大きいにもかかわらず公的援助もほとんどない状況

で、社会的に理解を得ることに大変苦労します。

・色素性乾皮症用の薬がないため、化粧品である日焼け止めクリームを代用していますが、

季節を問わず使用し 2時間ごとに塗りなおすなど大植に必要とし一般的な使用法とは異な

るものの、医療保険適応にもならず、障害者日常生活用具としても認められていません。

・小児慢性特定疾病に指定されていますが、 20歳という年齢制限がある上、せっかくの 日

焼け止めクリーム購人助成にも地域格差があり充分な援助とは言えません。

・防護服の市販品はなく親の手造りによるもので材料も個人的には人手しにくく苫労しま

したが、ある企業の協力により防護服が開発され、今後、日生具として期待されます。

く神経症状への対応＞

・様々な症状が出現し進行するため、その対応に追われます。症状の重度化により医療的ケ

アも必要な重度障害者と認定される場合が多く、家族の精神的、身体的、経済的な負担は計

り知れません。卒後の進路、レスパイトなど問題は絶えません。

く治療法の確立＞

・厚生労働省研究班が設置されていますが、 1日も早く病気が解明され治療法及び予防法が

確立されることを切に願って止みません。

世界的にみても、 A群色素性乾皮症は日本に多いため、日本での研究推進が望まれます。
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□タイトル
難病法が施行された現在（いま）、思うこと

口氏 名

清水昌樹（しみずまさき）

□プロフィール
1歳の時に軟骨無形症と診断される。

つくしの会 （軟骨無形成症患者・家族の会）には、 19 8 2年の設立当初

から参加。現在、茨城支部長。

大学を卒業してから現在に至るまで福祉職員として従事。

口要 旨

1. 当疾患を取り巻くこれまでの経過について

2 指定難病に認定されたことに伴い、環境改善がすすんだと思われる

点について

3 指定難病に認定されたものの、今後の課題と思われる点について

4. 総じて（今後に向けて）
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つくしの会（全国軟骨無形成症患者・家族の会）

軟骨無形成症とは

軟骨無形成症は、軟骨細胞の異常によって骨の形成が阻害され、手足の短縮を伴う低身長

になるとともに、全身にさまざまな症状が起こり得る、骨の病気です。この病気は常染色体

優性遺伝の遺伝形式をとりますが、患者の大多数はこの病気ではない両親から追伝子の突

然変異によって生まれ、その出生率は 1万人から 2万人に 1人程度だと言われています。

病気の原因と主な症状

軟骨無形成症の代表的な症状は手足の短縮を伴う低身長

で、成人男性の平均身長は 130cm程度、女性では 120cm程

度にしかなりません。また、手を下ろしたときに指先が大点

子（太腿の付け根部分）あたりまでしか届きませんし、指も短

く、手を広げたときに中指と薬指の間が広い、三尖手という

状態になることが知られています。また腰椎の湾曲が大きく、

直立したときにお尻を後ろに突き出したような体型を取りま

す。胴体と比べて頭は大きく、額が出て鼻の付け根が低い、

特徴的な顔貌をしています。

この病気は、細胞内の第四染色体にある遺伝子の特定の

一点が変異していることが確認されています。腕や脚など

の骨は、成長軟骨といわれる軟骨が増殖して骨に置き換わ

ることで縦方向に伸びますが、この病気では遺伝子の変異

によって軟骨が骨に置き換わる過程で異常が起こり、骨の

ぐ

j 

ノ ‘；ー＇
＇ ,． 

特徴的な体型を呈する

軟骨無形成症児
伸びが阻害されることが原因だとされています。 '--------------------------

追伝子の変異は全身の骨に影響を及ぼし、手足の短縮や低身長だけでなく、大後頭孔狭窄

や水頭症などの脳神経に関する症状、脊柱管狭窄症や脊椎の前湾・後湾などの秤椎に関する

症状、睡眠時無呼吸症、 0脚変形や関節可動域の異常、慢性中耳炎・滲出性中耳炎、歯列や

噛み合わせの異常などの、さまざまな症状が起こり得ます。

これらの症状は発症頻度も重症度にも個人差は大きく、また対応する診療科も小児科・

整形外科だけでなく、脳神経外科、耳鼻科、歯科・ロ腔外科等、多岐にわたります。

治療法とその課題点

遺伝子の変異によって発症する軟骨無形成症には、現在、根本的な治療法はありません。

近年さまざまな治療法の研究が進められていますが、現時点では、根本的な治療法の確立に

はまだ相当の時間が必要だとされています。
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現在、この病気に対する医療として、手足の短縮や低身長への対症療法と、大後頭孔狭窄

や脊柱管狭窄症、睡眠時無呼吸症などの諸症状に対する治療が行われています。

このうち手足の短縮や低身長への対症療法では、成長ホルモン療法と骨延長術が行われ

ています。ただこれらは短縮等の改善に一定の効果はありますが、健常者並みに改悔するほ

どの効果は望めませんし、脊柱管狭窄症などの諸症状の予防 ・改善効果はありません。

また大後頭孔狭窄や脊柱管狭窄症、睡眠時無呼吸症などの諸症状に対しては、それぞれの

症状に対応する各科の診察と治療が必要になります。

この病気では中耳炎や睡眠時無呼吸症、脊柱管狭窄症などの諸症状が一般の方よりも早

期に、より頻繁に起こり得ます。またその治療には 一般的に起こる同種の症状とは迎う対応

が必要な場合も多く 、麻酔にも特段の注意が必要で、この病気のことをよくご存知の阪師に

診ていただく必要がありますが、希少疾患のため、実際にこの病気の診療に取り組む 一部の

整形外科医・小児科医を除けば、ほとんどの医師がこの病気のことをあまりご存知ではあり

ません。そのため、多くの医師にこの病気について知っていただく取り組みや、主治医と連

携した治療体制の構築が求められますが、そうした取り組みも十分だとはいえません。

この病気の女性が妊娠・出産する場合、妊娠後期には注意深く経緯を診ていく必要があり

ますし、骨盤が狭いため帝王切開での出産を選択することが一般的です。

社会制度等に関する問題点

患者たちはその体型的な特徴から、単に高い所に届かないということだけでなく、 1,l動券

売機やATM等でのタッチパネル操作を行うことが難しいなど、健常者に対応した社会シス

テムのなかで自立 ・自活するための障吃は、随所に存在します。

制度面を見ても、軟骨無形成症の代表的な症状である手足の短縮と低身長だけでは、現時

点では身体障害者手帳の対象外だとされています。一方でその外見や不便さから日常生活

の中では障害者扱いされる現実があり、いわば“手帳なき障害者”との立場に岡かれた患者

たちは、社会生活での実状と制度とのギャップに悩まされています。

この疾患は小児慢性特定疾病医療費助成制度（旧・小児慢性特定疾患治療研究事業）の対

象疾患となっていますが、最大でも 20歳までで対象から外れますし、今年から施行された

新制度では、この疾患に対して『何らかの薬物療法をしているもの』との条件がつけられた

ため、突然死の原因ともなりうる大後頭孔狭窄や睡眠時無呼吸症等の重篤な症状や、乳幼児

期から小児期に罹患率の高い滲出性中耳炎などの治療は対象外となってしまいました。

このほど指定難病に認定されたことで、今までは何の助成もなかった成人期以降の患者

にも公的助成の機会が広がりました。しかし、この疾患の場合脊柱管狭窄症があって一定以

上の重症度の患者のみが医療費助成の対象となり、睡眠時無呼吸症や 0脚変形などは対象

とはされていません。また軽症患者が対象外なことと他の症状が勘案されていないことで、

この疾患に対する治療研究が進まないのではないかと私たちは危惧しています。
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□タイトル
「難病の残された課題と新たな要望の声」・・キャッスルマン病患者の課題

口氏 名

福島かおり（ふくしまかおり）

□プロフィール

口要

2006年 キャッスルマン病と診断。（罹患歴は25年）
2009年に「キャッスルマン病患者会準備室」を立ち上げた後、病状悪化で
入退院を繰り返し、 2013年に薬の副作用による脳内出血で事故を発生し、
リハビリ後、現状まで回復。

今年 4月、大阪大学を中心とした本疾患の研究班が結成され、同年 8月、
「キャッスルマン病患者会」を正式設立し、代表を務める。

旨

1、キャッスルマン病とは

全身のリンパ節から IL-6とう蛋白質が大量産生され、貧血や発熱、倦

怠感などの症状を伴う。また、間質性肺炎、腎機能生涯、癌などの合併

症を引き起こし、重篤な場合は命に及ぶ場合がある。患者数 1,500人。
指定難病には認定されていない。

2、患者の抱える問題と解決に向けた対策

当疾患が現在抱える課題は大きく 4項目になります。

① 専門医が極めて少なく、正確な診断に長期を要し、適切な治療がな

されない。

② 症状や病態の多様化で、治療にあたる専門科も多岐に渡り、医療機

関が一貫しない。

③ 見た目では理解が得られず、医師や周囲との様々な問題が生じる。

④ 症状抑制薬剤が高額で生活を圧迫し、経済的に適切な治療を断念す

る例も多い。

私自身これらの問題で、病状の悪化や副作用による事故、経済的圧迫を

経験。その要因は、当疾患の「医師や社会での認知不足」と「情報の共

有がなされない」ことで、解決策として下記2点が早期に必要です。

① 「難病医療支援ネットワーク」の早期の構築による医療の質の不公平

解消

②指定難病認定による認知向上と医療費助成による生活の安定と安心

多くの希少疾患が共通の課題と大きな矛盾を抱えており、指定難病拡

大により不公平が明らかになった感があり、当疾患のみならず、全て

の希少疾患に公平な医療環境と普通に生きる権利を望みます。
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□タイトル
難病法から取残された疾患の課題～線維筋痛症について

口氏 名

橋本裕子 （はしもと ひろこ）

□プロフィール

口要

NPO法人線維筋痛症友の会 理事長

略歴： 19 7 6年獨協大学外国語学部フランス語学科卒業

1 9 7 8年武蔵大学大学院人文科学研究科修士課程修了

2002年線維筋痛症友の会設立

2004年NPO法人格を取得

専門分野 ：現代思想 現代哲学

著作「そうまでして生きるわけ—線維筋痛症だからといって絶望はしない」

寄稿「線維筋痛症診療ガイドライン2009, 2011, 2013」

共同監修「線維筋痛症がよくわかる本」 20 1 4 

旨

「線維筋痛症（せんいきんつうしょう）」は原因不明の難治性全身性慢性

疼痛で、 ICDlOに収載されています。不眠や疲労など多様な症状も呈し

ますが、眼に見えない痛みが主訴であるため、客観的な検査に異常が出ま

せん。本邦では、 2006年厚生労働省研究班の疫学謂査により、有病率

は他の国と同程度の人口の 1.66-2%、約200万人の患者が存在すると
発表されています。この患者数に比して診療する医師は極めて限られてお

り、入院施設もほとんどありません。社会全体はもとより医療・福祉機関

にも知識が普及しておらず、受け入れ先を求めてさまよっている数年間に

症状が悪化してしまいます。早期治療できる体制にしなければなりません。

「病名」や「患者数」など条件をつけて患者を絞り込む方法のみでは本当

の「難病対策」はできないと私たちは考えています。線維筋痛症のように

患者数が多くても、長期に亘って日常生活、社会生活が破綻し、経済的困

窮を来す疾患に対しては、新たな対策が打ち出されねばなりません。どん

な疾患であれ患者は平等であるはずです。

病を抱えて生きる困難に苦しむ患者の実態を行政機関が責任を持って把

握することは急務だと思います。また重症でなくとも、耐え難い痛みやし

びれ、だるさ等により日常生活に困難がつきまとうので、難病法だけでな

く、幅広く難病対策をとらえ、患者の社会復帰のための新たなる救済制度

が必要であると考えています。

1、重症線維筋痛症（推計12万人程度）を指定難病とし、治療研究や患者
の生活支援に力を尽くしてください。
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2、線維筋痛症患者の「痛みや疲労による生活上の困難」を、生活機能障

害として認め、障害者総合支援法対象疾患見直しの際、線維筋痛症を

新たに指定してください。

3、線維筋痛症を、「介護保険法」における介護保険特定疾病に加え、若年

者であっても居宅支援の対象としてください。

4、若年性線維筋痛症の実態を早急に把握し、学校等教育機関への疾患に

対する理解を促すなど、必要な施策を講じてください。

5、線維筋痛症の根本的な病因や、病型分類に関する調査研究を後退させ

ないでください。

6、慢性痛の総合的、横断的治療の調査研究を深め、課題を整理して具体

的施策につなげてください。
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□タイトル
「パーキンソン病患者に残された課題と新たな要望について」

口氏 名

高本久（たかもとひさし）

□プロフィール

口要

一般社団法人全国パーキンソン病友の会 常務理事

東京都練馬区友の会所属 (2007年から）。東京都友の会会長。 (1946年生）

母が61歳でパーキンソン病を発症し、 2011年に85歳で逝去。

友の会に入って、お蔭で豊かな療養生活が送れたと感じているので、友の

会のお手伝いをさせていただいている。父が2003年に逝去してから夫婦で

介護。

旨

パーキンソン病の患者会は、「総てのパーキンソン病患者が、人間として

の尊厳を侵されることなく、医療体制の充実と福祉の向上を求め、社会的

啓発活動、相互の支援、親睦及び国内外との交流を図り、パーキンソン病

の完治を求めて活動する」ことを謳っています。

最終的な目標は、病気の完治を求めることですが、治療法の開発には研

究者、資金など多くの制約があります。完治までの間には、療養生活を豊

かにするための医療体制の充実や福祉の向上を求めていく必要があります。

たとえば、医師の確保、地域間格差の是正や低所得者に対する医療費のさ

らなる助成が必要です。また、パーキンソン病患者は数が多く、希少性の

制約で、助成が打ち切られるようなことがあってはなりません。

そのためには、支援の輪を広げることが大切で、私たち自らが多くの方々

に病気の理解をして頂くような施策を要請し、また行動していく必要があ

ります。

つらい病気とともに生きていくために、患者同士の支援や親睦が必要で

す。このことは、患者会の原点であり、自らがやっていくことですが、十

分なものになっているか自省がもとめられます。

国内外との交流は、患者のみならず医療者や病気を取り巻く多くの人々

の参加を促すような活動、海外の状況を把握し自分たちの活動に反映して

いくような取り組みが必要です。

患者会への参加者数は、決して多くはありません。私たちは、何もでき

なくても会費を払うことが大切な社会貢献活動であると考えて活動してい

ます。このことによって、多くの関係者にとっての社会資源であり、難病

制度のみならず、障害者との共闘を視野に入れた障害者制度や人権の問題

さらには医療保険制度など関連の制度について社会資源を持たない方々に

なり代わって活動しているという視点が大切だと思います。
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□タイトル
リウマチ患者の現状

口氏 名

長谷川三枝子 （はせがわみえこ）

□プロフィール
1962年関節リウマチ発病、 1978年社団法人日本リウマチ友の会入会。同会

神奈川支部長、理事、副理事長を歴任して会の運営にかかわり、療養生活

上のアドバイス、リウマチ対策にかかわる提言や疾患理解のための啓発活

動を行う。1999年理事長 （現会長）に就任、現在に至る。

口要 旨

関節リウマチの治療の進歩で、患者の症状の改善は着実に進み、「寛解」

を目指せる時代となった。だが、薬が高額で必要とする人に使えないこと

が課題である。
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□タイトル
障害者手帳を持っていない難病患者の障害福祉サービスに対する課題

（膠原病の立場から）

口氏 名

大黒宏司 （おおぐろ ひろし）

□プロフィール

口要

・（一社）全国膠原病友の会 常務理事〔混合性結合組織病〕

・理学療法士、社会福祉士（整形外科クリニックにて勤務）

旨

全国膠原病友の会の関西ブロックが行った「膠原病患者の生活実態アン

ケート調査（以下、実態調査と称す）」をもとに、膠原病患者の立場から『障

害者手帳を持っていない難病患者の障害福祉サービスに対する課題』につ

いて発表します。

膠原病は全身性炎症性の免疫異常による疾患の総称です。関連疾患を含

め指定難病におよそ 17疾病が指定されました。しかし、医療費助成制度だ

けで難病患者が生きていけるわけではありません。新たな難病対策は、難

病患者が社会の一員として生きるための総合的生活支援制度に成長してほ

しいと思います。

実態調査では、膠原病患者が地域社会で療養する女性の多いことが確認

されました。よって、その年齢に応じた多彩な支援が必要であると考えら

れます。しかし、障害者手帳の取得率は20％程度で、障害者施策など施策

との連携が難しい状況です。

介護福祉サービスに関する要望・意見としては、「制度について分かりや

すく説明してほしい」、「障害福祉サービスの利用には抵抗がある」などが

あり、難病患者が障害者施策を利用することについての更なる説明・教育・

啓発が必要であると考えられます。また「体調が悪い時に一時的なヘルパ

ーが来てほしい」などの要望もあり、難病患者特有の実態に即した介護福

祉サービスの開発が必要と思われます。

難病対策を総合的生活支援制度にするためには、就労支援や年金・手当

などの他の分野でも難病患者の実態に即した施策の開発が必要と思われ、

相談支援などの現場から難病患者のニーズに合った施策を積極的に提案し

ていく必要があると考えます。
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□タイトル
難病患者の就労～当事者から見る課題と今後の対策への期待～

口氏 名

加藤志穂（かとうしほ）

□プロフィール

口要

2009年、 RPを発症、約 1年の休職期間を経て退職、自宅療養に入る。希

少疾患である RPの治療環境向上のため、 RP患者支援の会の活動に参加。

2012年、 RP患者会を設立、当初より現在まで事務局長を務め、指定難病認

定の署名活動や各種学会での広報活動などを行う。 2014年、発症時の勤務

先に正社員として復帰。現在に至る。

旨

RPは 2014年、指定難病、小児慢性特定疾患、障害者総合支援法の対象

疾患として認定された。これまで医療費助成や福祉的支援が皆無だった RP

患者にとり、生活や療養上の支援を受けられることは喜ばしい一方、希少

性疾患ゆえに、医療・行政をはじめ社会全般において認知度が低く、未だ

多く課題を抱えているのが現状である。

難病患者にとっての就労は、医療費を得るための手段であるだけでなく、

社会参加によって地域社会の一員であることを実感できる重要な活動でも

ある。一方で、病気であることをオープンにできるか否か、見た目に分か

りにくい症状をどのように伝えるのかなど、患者は多くの課題を抱えてい

るのが現状である。

発表者は、 RPの発症によって退職、自宅療養ののち一般就労で正社員と

して再就職。復帰して 1年が経過したが、難病患者が継続して就労するこ

との困難さを日々、身をもって感じている。

こうした課題の解決するためには、「難病患者」への理解促進、特に、地

方自治体を基盤とした難病患者に対する企業の意識改革を進めるとともに、

患者自身も疾患や就業上必要となる条件、配慮などについて十分に理解し、

在宅勤務や時短勤務制度の対象の拡大を進めていくことが重要であると考

える。

「難病患者は特別な存在」ではなく、「難病患者が当たり前に働くことの

できる社会」を目指して。

今を生きる私達が、就労の課題解決に向けて積極的に取り組んでいきたい。
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□タイトル
「入院中も重度訪問ヘルパーの付添いを強く求めます」

口氏 名

•岡部宏生（おかべひろき）

・酒井ひとみ（さかい ひとみ）

•平岡久仁子（ひらおか くにこ）

・大山孝二（おおやま こうじ）

•川口 有美子（（かわぐちゆみこ）

•安達佳奈（あだちかな）

□プロフィール

口要

•岡部（おかべ）宏生（ひろき） ：ALS当事者。日本ALS協会副会長。

江東区在住。独居。

・酒井（さかい）ひとみ： ALS当事者。日本ALS協会理事。江戸川区在住。

夫、子ども 2人と同居。
・平岡（ひらおか）久仁子（くにこ） ：遺族。日本ALS協会副会長。

社会福祉士。大学教員。

・大山孝二（おおやまこうじ） ：遺族。日本ALS協会理事。

訪問介護事業所「みかん」代表。

•川口（かわぐち ） 有美子（ゆみこ） ：遺族。日本ALS協会理事。

•安達佳奈 （あだちかな） ：支援者。

一橋大学大学院言語社会研究科修士課程所属。重度訪問介護従業者。

旨

本発表では、難病指定と障害者手帳を持つ患者から、「入院中も重度訪問

ヘルパーの付き添いを強く求めます」を軸に、三つのテーマを発表します。

第一のテーマは「介護保険制度と障害福祉サービスの違い•利用者とし

ての患者が感じること」です。各制度の変容と相違点、制度を併用する際

の事例や問題点を、当事者がどう感じているかという視点も交えて提示し

ます。

第二のテーマは「医療的ケアのできるヘルパー育成の必要性」です。ALS

は生きる為のケアの中に、医療的ケアが存在してきましたが、許可された

のは医療職と患者家族のみでした。2011年、法律の改正で、ヘルパーにも

医療的ケアが許されましたが、未だ課題が存在します。

第三のテーマは「入院中の重度訪問介護者の付添い」です。全身性障害

と重度コミュニケーション支援を併せ持つ患者は、入院時、ケアに慣れた

人の付添いがないと、人としての尊厳を保てません。院内での呼吸器外れ

や退院後の体調不良は珍しくなく、日頃の介助者不在の入院はこの上ない

恐怖です。

在宅療養ALS患者50名に行った調査では、24時間看護体制が整っても、
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看護師は患者毎のコミュニケーション方法を習得している訳ではない為

「意思を読み取ってもらえず死にそうになった」「意思確認なく処置され

てしまう」等の意見が出ました。課査の結果報告と、当事者から体験談の

報告を行います。
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□タイトル
小児慢性特定疾病制度と移行期の課題

口氏 名

神永芳子 （かみながよしこ）

□プロフィール

口要

1992年より埼玉県心臓病の子どもを守る会に所属、支部事務局、支部長、

副会長を担う。2013年からは全国の会長をつとめる。長女が心臓病者であ

り、自身の体験から先天性心臓病児者の医療や教育、就労の問題に対して

取り組んできた。

旨

1972年にはじまった「小児慢性特定疾患治療研究事業」は、児童福祉法
の改正により、新たに「小児慢性特定疾病児童等自立支援事業」が法律に

位置づけられ、本年 1月からは新たな小児慢性特定疾病対策として施行さ
れた。対象疾病も 14疾患群704疾病に拡大され、病気の研究推進や医療費
助成だけではなく、慢性疾患児が暮らしている地域での「自立を支援する

事業」の実施が法律に定められた事業として、各自治体が実施主体となり

はじまった。各地に「慢性疾病児童等地域支援協議会」が設置され、地域

の保健所・教育機関・医療機関・当事者や患者会、そのほかの専門的な見

識をもつ様々な立場の人が、互いに連携をもち、より良い制度の充実のた

めの協働が期待される。

しかし、この制度には「児童福祉法」という枠組みがあるため、子ども

から大人になっていく病児の移行期の問題が取り残されている。慢性疾患

児の多くは、病気をかかえたままやがて成人し、その後にいくつもの問題

に直面する。一つには、継続して受けてきた医療費助成が受けられなくな

ること。難病法の成立によって、対象疾患の拡大の中に小児慢性疾病から

の移行の可能性が出てきたが、まだ、法の対象になっていない疾病も多い。

また、成人期以降には、遠隔期におこる合併症や後遺症、遺残症などの様々

な病状の変化や成人期後の疾病との複合的な問題、女性ならば妊娠出産な

どの問題もおこってくる。

そして、大人になっていく上で、慢性疾病児の「自立」という大きな課

題がある。生まれたときから重い病気と共に成長した子どもたちには、社

会的自立にしてもまた精神的な自立にしても、大きな困難さをかかえてい

る状況にある。病児の成長には欠くことができない教育の課題も、そして

その先、将来社会に出て自立していくための就労の課題も、今後解決して

いくべき問題は数多くある。

また、医療費の問題で、小慢と横並びの制度である小児の手術の費用を

助成する自立支援医療（育成医療）についても、負担軽減措置の継続が危

ぶまれている。私たちの会としては、この負担軽減を継続させ、恒久的な

制度にしてほしいと要望をしているところである。
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□タイトル
病児教育の課題

口氏 名

檜垣君子 （ひがききみこ）

□プロフィール
全国病弱虚弱教育学校PTA連合会事務局相談員

社会福祉士・精神保健福祉士

心臓病のこどもの集い「こばと園」代表

難病のこども支援支援全国ネットワーク電話相談員

口要 旨

難病や慢性疾患のある子どもたちは、病気の性質、重症度など様々で、

一般化することはできない。それぞれの子どもたちの状況に応じた教育環

境が必要となるが、実際は既存の教育制度からはじき出されてしまうとい

う状況に悩み、苦しんでいる子どもと保護者が大勢いる。

来年4月から施行される障害者差別解消法で障害者への合理的配慮が義
務付けられ、教育の場面でも障害のある子どもに対する支援・配慮がなさ

れなければならないはずである。

病気と生きる子どもたちが、普通学級、特別支援学級、特別支援学校な

ど、既存の教育制度の中で直面する問題の一部を紹介する。
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口タイトル

制度の谷間―切れ目ない施策の拡充を求めて一

口氏 名

山下公輔 （やました こうすけ）

□プロフィール

口要

1945年東京生まれ。プライスワーターハウスクーパース（樹シニアアドバ
イザー。1984年、当時2歳半の長女が急性リンパ性白血病を発症。 30年前
の当時は、小児がんの治療の過渡期であったが、抗がん剤と放射線の併用

で無事完治、現在は、子どもの水泳とシンクロのインストラクターをして

いる。

90年代の終わり頃から、本人は経験者として、妻は親として守る会の活
動に参加。その後、父としては2007年頃から父として 2007年頃から国際
小児がん学会への経験者派遣事業に参加という形で活動を始めた後、 2009
年に理事、 2011年より理事長。

旨

小児がんは、乳幼児期を好発年齢とする白血病や脳腫瘍など、数百種

類にものぼる小児悪性腫瘍の総称であり、発症数は全体で年間 2,000~
2,500人、多くが原因不明の希少難病である。また、治療期間が長く、
医療費が高額であり、家族の二重生活、教育の課題など、患児・家族に

は、精神的・経済的に大きな負担がかかる。現在、疾患の種類にもよる

が、約 7割の子どもたちが治療を終えることができると言われている。
しかし、医療の発展に伴い、治療後の復学・就労、結婚出産などの課題

に加え、治療による後遺症や晩期合併症、根治できない残存腫瘍の治療

の長期化により、経済的・心理社会的負担の増加も新たな課題となって

いる。

幸いにして治療中の医療費は小児慢性特定疾患治療研究事業により

補助されており、また 2012年に策定された、がん対策推進基本計画に
も「小児がん」が明記され、小児がんに対する前向きな取り組みが進め

られている。しかしながら、小児がんは小児期では「難病」として小慢

事業の対象にはなるが、 20歳以降はがん対策推進基本計画の取り組み
があることから、指定難病のカテゴリーに入るはずの晩期合併症等も含

め、「難病対策」の対象から外れ、そのがん対策推進基本計画では小児

がん独自の 20歳以降の医療や生活上の問題についての取り組みがほと
んどなされていない。

小児期の対策は「母子保健課」、成人の難病対策は「疾病対策課」、が

ん全体の取り組みは「がん対策課」と厚労省の中でも幅広く複数の異な

る課で検討されている有り難さの一方で、分断的・縦割り的な取り組み

となりがちで、子どもが小児がんと診断されて、成長していく過程をト

ータルで考えることができない状況になっており、小児期から成人期へ

の切れ目のない、経済的・福祉的支援体制の整備実現を願っている。
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□タイトル
医療的ケアの壁をのりこえて

口氏 名

辻洋子 （つじようこ）

□プロフィール

口要

SSPE青空の会事務局

・旨

~SSPEについて～
SSPE（亜急性硬化性全脳炎）とは、麻しんが原因で発症する難病です。
乳幼児期に麻しんに罹り、その時は麻しんは完治し普通の成長をしてい

きます。しかし麻しんウィルスが体のどこかに残っていて、ある時期に

変異し、脳を侵していくようになります。発症時期は人によって様々で

すが、学力低下や集中力がなくなり、運動機能も落ちていきます。発症

時は歩いて入院した子が、数ヶ月後の退院の時には言葉を発することも

食べることもできなくなり、寝たきりの状態になっていることが殆どで

す。栄養注入や痰の吸引、気管切開、人工呼吸器など医療的ケアも必要

となり、重症化する子が多い病気です。

私の息子は生後 11か月で麻しんに罹りました。それはすぐに完治し、
小学校は真冬でも半袖半ズボンで登校する元気なサッカー少年でした。

8歳の時に発症し、入院して寝たきりの状態になるまで 3か月、本当に

あっという間でした。現在は高校 2年生となり胃ろう注入と痰の吸引の
医療的ケアを行っています。

～医療的ケアの課題～

現在息子は医療的ケアがあっても学校に通うことができています。こ

の環境は何て幸せなことだろうと感謝しています。一方で医療的ケアが

あることで、自分達ではどうしても越えられない壁もあります。地方の

会員さんは特別支援学校が遠く、親の付き添いも難しいため学校を諦め

ました。学校外行事には親の付き添いが不可欠なので（自治体によって

も違いがあります）、高校生になっても子どもの自立を望むことができ

ません。卒後の進路先も医療的ケアがあることで施設も限られ、親が声

を上げて行かなければ在宅生活になりかねません。反対に在宅での介護

を望んでも、地域医療が整っていない場合、遠方の病院にお子さんを入

所させた方もいます。医療的ケアがあることで、自分達ではどうしても

越えられない高い壁があることを感じています。
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難病法（要綱）／改正児童福祉法（要綱）／附帯決議（衆・参）

難病の患者に対する医療等に関する法律要綱

第— 総則

- 日的

この法律は、難病（発病の機構が明らかでなく、かつ、治療｝j

法が確立していない希少な疾病であって、背該疾病にかかること

により長期にわたり療養を必要とすることとなるものをいう 以

F同じ。）の患者に対する医根その他難病に関する施策（以下 「難

病の患者に対ナる医療等」という）に関し必要な加ド項を定めろこ

とにより、難病の患者に対する良質かつ適切な医療の確保及び難

病の患者の療殺生活の質の維持向上を図り、もって国民保健の向

上を図ることを目的とすること。（第一条閲係）

二 基本理念

難病の患者に対する医療等は、難病の克服を目指し、難病の患

者がその社会参加の機会が確保されること及び地域社会において

諄厳を保持しつつ他の人々と共生することを妨げられないことを

旨として、難病の特性に応じて、社会福祉その他の関連施策との

有機的な連携に配慮しつつ、総合的に行われなければならないも

のとすること。（第二条関係）

＝ 国及び地方公共団体の責務
］ 国及び地方公共団体は、難病に関する情報の収集、整理及び

提供並びに教育活動、広報活動等を通じた難病に関する正しい

知識の」将及を図るよう、相互に連携を図りつつ、必要な施策を

講ずるよう努めなければならないものとすること。（第二条第一

項関係）

2 国及び都道府県は、難病の患者に対する医療に係る人材の投

成及び臼質の向上を図るとともに、難病の患者が良質かつ適切

な医療を受けられるよう、相互に連携を図りつつ、必要な施策

を講ずるよう努めなければならないものとすること。（第三条第

二項関係）

3 国は、難病に関する調査及び研究並びに難病の患者に対する

医療のための医薬品及び医療機器の研究開発の推進を図るため

の体制を整備し、国際的な連携を確保するよう努めるとともに、

地方公共団体に対し1及び2の責務が十分に果たされるように

必要な技術的及び財政的援助を与えることに努めなければなら

ないものとすること。（第三条第三項関係）

第二基本方針

・厚生労働大臣は、難病の患者に対する医疾等の総合的な推進

を図るための基本的な方針（以ド「基本方針」という。）を定めな

ければならないものとすること。 OO四条第一項関係）

二 基本方針は、次に掲げる1}項について定めるものとすること。

頃四条第二項関係）
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1 難病の患者に対する医療等の推進の基本的な方向

2 難病の患者に対する医療を提供十る体制の確保に関する事頃

3 難柄の患者に対する医療に関する人材の投成に1関する加頁

4 難崩に閑する調査及び研究に閤する'l可l

5 難病の患者に対する医療のための1庭薬品及び医療機器に関す

る研究閲発の推進に関する事項

6 難術の患者の療投生活の環境整備に関する事項

7 難病の患者に対ナる医療等と難和l)患者に対する幅祉サービ

スに閑する施策、就労の支援に関する施策その他の関連する施策

との連携に関ナる事項

8 その他難病の息者に対する医療等の推進に関する出要事項

三 厄生労働大臣は、基本方針を定め、又はこれを変更しようと

ナるときは、あらかじめ、関係行政機関の長に協議ナるとともに、

厚生科学密議会の意見を聴かなければならないものとナること

（第四条第四項関係）

第三医療

• 特定医療牲の支給

1特定1医療校の支給

(I)都道府県は、支給認定 (2 (2) の支給認定をいう。以下

同じ。）を受けた指定難病債卸取）うち、当該難病の患者数が本邦

において厚生労働省令で定める人数に達せず、かつ、当該難病の

診断に関し客観的な指標による一定の基準が定まっていることそ

の他の厚生労慟省令で定める要件を満たナものであって、当該難

病の患者の置かれている状況からみて当該難病の患者に対する良

質かつ適切な医療の確保を図る必要性が高いものとして、厚生労

働大臣が厚生科学審諾会の意見を聴いて指定するものをいう。以

下同じ。）の患者が、特定医療伎：給認足を受けた指定難病の患者

に対し、都道府県知事が指定する医療機関（以下「指定底療機関」

という）が行う医療であって、厚生労働省令で定めるものをいう。

以下同じ）のうち、当該支給認定に係る指定難病に係るもの（以

下「指定特定医療」という。）を受けたときは、特定医療性を支給

するものとすること。（第五条第一項関係）

(2)特定医療代の額は、一月につき、同一の月に受けた指定特

定医療（食事療挫及び生活療養を除く。）に要する1t用の額から、

支給認定を受けた指定難病の患者又はその保護者の家計の負担能

力等の1i情をしん酌して政令で定める額（当該政令で定める額が

当該豆定した額の百分の二十（政令で定める場合にあっては、百

分の十）に相当する額を超えるときは、当該相当する額）を控除

して得た額、及び食事療蓑又は生活療没に要する費用の額から、

食事病役標準負担額又は生活療養標準負担額、支給認定を受けた

指定難病の患者又はその保護者の所得の状況等の事情を勘案して

犀生労働大臣が定める額を控除した額の合計額とすること。償5冗
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条第―項関係）

2支給認定等

(1)支給認定を受けようとする指定難病の患者又はその保護者

は、都道府県知事の定める医師の詢析書を添えて、その居住地の

都道府県に申請しなければならないものとすること。（第六条関係）

(2)都道府県は、指定難病の患者が、その病状の程度が厚生労

慟大臣が厚生科学審議会の意見を聴いて定める程度であるとき又

はその治療状況その他の事情を勘案して政令で定める基準に該当

するときであって特定医療を受ける必要があるときは、支給認定

を行うものとすること。（第七条第一項関係）

都道府県は、指定難病審査会を置き、支給認定をしないことと

するときは、指定難病審査会に審査を求めなければならないもの

とすること。（第七条第二項及び第八条第一項関係）

そのほか、支給認定の有効期間、支給認定の変更等に関し必要な

事項を定めるものとすること。（第）し条から第十一条まで関係）

二 指定医療機関

1 指定医療機関の指定

指定医療機関の指定は、病院若しくは診療所又は薬局の開設者

の申請により行うものとすること。償5十四条関係）

2 指定医療機関の責務等

(1)指定医療機関は、厚生労働省令で定めるところにより、良

質かつ適切な特定医療を行わなければならないものとすること。

（第十六条関係）

(2)都道府県知事は、指定医療機関がに従って特定医療を行っ

ていないと認めるとき等は、当該指定医療機関の開設者に対し、

勧告、命令等を行うことができることとするとともに、指定医療

機関の指定の取消し、指定の効力の停止ができるものとすること。

（第二十二条及び第二十三条関係）

第四調査及び研究

一 国は、難病の患者に対する良質かつ適切な医療の確保を図る

ための基盤となる難病の発病の機構、診断及び冶療方法に関する

調査及ぴ研究を推進するものとすること。（第二十七条第一項関係）

二 厚生労働大臣は、一の調査及び研究のhU!足を適切な方法によ

り難病の発病の機構、診断及び治療方法に関する調査及び研究を

行う者、医師、難病の患者及びその家族その他の関係者に対して

積極的に提供するものとすること。（第二十七条第三項関係）

第五療養生活環境整備事業

都道府県は、厚生労働省令で定めるところにより、療養生活環

境事業として、次に掲げる事業を行うことができるものとす

ること。（第二十八条第一項関係）

一 難病の患者の療養生活に関する各般の問題につき、難病の患

者及びその家族その他の関係者からの相談に応じ、必要な情報の

提供及び助言その他の厚牛労働省令で定める便宜を供与する事業

二 難病の患者に対する保健医療サービス若しくは福祉サービス

を提供する者又はこれらの者に対し必要な指導を行う者を育成す

る事業

三 適切な医療の確保の観点から厘生労働省令で定める基準に照

らして訪問看護を受けることが必要と認められる難病の患者につ

き、厚生労働省令で定めるところにより、訪問看護を行う＃業

第六投用

一 都道府県の支弁

特定医療野の支給に要する費用及び療投生活環境整備北業に要

する費用は、都道府県の支弁とするものとすること C （第ニ卜条関

係）

二 国の負担及び補助

1国は、 ーにより都道府県が支弁する費用のうち、特定医療投の

支給に要する費用の百分の五十を負担するものとすること。（第

三十条第項関係）

2国は、予算の範囲内において、 一により都道府県が支弁する投

用のうち、療殺生活環境救備事業に要する費用の百分の五十以

内を補助することができるものとすること。（第三ト一条第二項

関係）

第七雑則

一 難病対策地域協謡会

都道府県、保健所を設置する市又は特別区は、関係機関、関係

団体並びに難病の患者及びその家族並びに難病の患者に対する医

療又は難病の患者の福祉、教育若しくは屑用に関連する職務に従

事する者その他の関係者により構成される難病対策地域協諦会を

置くように努めるものとすること。（第三十二条第一項関係）

二不正利得の徴収

都道府県は、偽りその他不正の手段により特定医療伐の支給を

受けた者があるときは、その者から、その特定医療費の額に相当

する金額の全部又は一部を徴収することができるものとすること。

（第三十四条第一.r厠関係）

三 受給権の保護

特定医療跨の支給を受ける権利は、譲り渡し、担保に供し、又

は差し押さえることができないものとすること。OO三十八条関係）

四公課の禁止

租税その他の公課は、特定医療毀として支給を受けた金銭を標

準として、課することができないものとすること。（第＝卜九条関

係）

Ti. 大都市の特例

一
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この法律中都道府県が処理することとされている事務で政令で

定めるものは、指定都市が処理するものとすること。（第四十条関

係）

第八施行期日等

ー 施行期Fl

この法律は、平成二十ヒ年一月一日から施行することただし、

第七の五については平成三十年四月一日から施行すること。（附則

第一条関係）

て 検討

政府は、この法律の施行後五年以内を目途として、この法律の

規定について、その施行の状況等を勘案しつつ、特定医療費の支

給に係る事務の実施主体の在り方その他の事項について検討を加

え、必要があると認めるときは、その結果に基づいて必要な措罹

を講ずるものとすることC （附則第二条関係）

三 その他

その他所要の経過措置及び施行前の準備に関する規定を設ける

とともに、関係法律について所要の規定の整備を行うこと。（附則

第三条から第十三条まで関係）

児童福祉法の一部を改正する法律要綱

第 — 改正の趣旨

持続可能な社会保障制度の確立を図るための改革の推進に関す

る法律（平成二十五年法律第百十二号）に基づく措置として、小

児1射生特定疾病に係る新たな公平かつ安定的な医療費助成の制度

の確立等の措置を講ずること。

第二 改正の要点

ー 小児1射生特定疾病医療支援等の定義

1 小児慢性特定疾病とは、児童等が当該疾病に

かかっていることにより、長期にわたり療挫を必要とし、及びそ

の生命に危険が及ぶおそれがあるものであって、療養のために多

額の代用を要するものとして厚生労働大臣が社会図流審溺会の意

見を聴いて定める疾病をいうものとすること。（第六条の二第一項

閑係）

2 小児慢性特定疾病医療支援とは、都道府県知事が指定する医

根機閑（以下「指定小児1剃生特定疾病医療機関」という。）に通い、

又は刈浣する小児1射生特定疾病にかかっている児童等（以ド「小

児1射生特定疾病児童等」という。）であって、当該疾病の状態が厚

生労働大臣が社会保障審議会の意見を聴いて定める程度であるも

のに対し行われる医療（当該小児1射生特定疾病に係るものに限る。）
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をいうものとすること。（第六条の―第 ―．項関係）

二 小児慢性特定疾病医療投の支給

1小児慢性特定疾病医療役の支給

(1)都道府県は、医療投支給認定 (2 (2)の医療投支給認俎

をいう。以下同じ。）に係る小児悛性特定疾病児童等が、指定小児

慢性特定疾病医療機関から当該医療投支給認定に係る小児慢性特

定疾病医療支援（以下「指定小児圏生特定疾病医療支援」という。）

を受けたときは、当該小児過性特定疾病児童等に係る医療費支給

認定を受けた｛呆設者に対し、小児過性特定疾病医療費を支給する

ものとすること。（第卜九条の二第一項関係）

(2)小児悛性特定疾病医療費の額は、 一月につき、同一の月に

受けた指定小児悛性特定疾病医療支援（食事療投を除く。）に要す

る抒用の額から、医療投支給認定を受けた保護者の家計の負担能

力等の事情をしん酌して政令で定める額（当該箕定した額の百分

の二十に相当する額を超えるときは、当該相当する額）を｝郭余し

て得た額、及び食拍柱投に要する投用の額から、食事療義標準負

担額、医療廿支給認定を受けた保護者の所得の状況等の事情を勘

案して厚生労慟人臣が定める額を摺徐した額の合計額とすること

（第十九条の二第二項関係）

2 支給認定等

(1) (2)の医療投支給認定を受けようとする小児l剃生特定疾病

児童等の保護者は、都道府県知事の定める医師の認折占を旅えて、

都道府県に申詰しなければならないものとすること。（第十九条の

二第一項及び第二項関係）

(2)都道府県は、小児慢性特定疾病児童等が小児I剃生特定疾病

にかかっており、かつ、その疾病の状態が厘生労働大臣が定める

程度であると認められる場合には、医療翡支給認定を行うものと

すること。（第十九条の三第三項関係）

(3)都道府県は、医療伐支給認定をしないこととするときは、

小児慢性特定疾病審査会の審査を求めなければならないものとす

ることn （第十九条の三第四項関係）

(4)そのほか、固寮抒支給認定の有効期間、医療費支給認定の

変更等に関し必要な1虹頁を定めるものとすること。（第十九条の三

第五項から第十一項まで及び第十九条の四から第十九条の八まで

関係）

三指定小児慢性特定疾病医療機関

1 指定l沢慢性特定疾病医療機関の指定は、病浣若しくは診療

所又は薬局の開設者の申請により行うものとすること。（第十九条

の九第一項関係）

2 指定小児圏生特定疾病医療機関の責務等

(1)指定小児1射生特定疾病医療機関は、厚生労働大臣の定める

ところにより、良質かつ適切な小児慢性特定疾病医療支接を行わ

なければならないものとすること。（第十九条の十ー関係）
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(2)都道府県知＊は、指定小児慢性特定疾病医療機関がに従っ

て小児慢性特定疾病医療支援を行っていないと認めるとき等は、

当該指定小児1剃生特定疾病医療機関の開設者に対し、勧告、命令

等を行うことができることとするとともに、指定小児慢性特定疾

病医療機関の指定の取消し、指定の効力を停止することができる

ものとすること。（第十九条の十し及び第十九条の十八関係）

四 小児1剃生特定疾非秒尼童等自立支援事業

1 都道府県は、小児慢性特定疾病児童等自立支援事業と して、

小児1剃生特定疾病児童等、その家族その他の関係者からの相談に

応じ、必要な情報の提供及び助言を行うとともに、関係機関との

連絡調整その他の限生労働省令で定める便宜を供与するギ業を行

うものとすること。（第十九条の二十二第一項関係）

2 都道府県は1に掲げる事業のほか、小児1射生特定疾病児童等

自立支援事業として、次に掲げる事業を行うことができるものと

すること。

(1)小児1剃生特定疾病児章等について、医療機関その他の場所

において、一時的に預かり、必要な療蓑上の管理、日常生活ヒの

世話その他の必要な支援を行う事業（第十九条の二十二第二項第

一号関係）

(2)小児1剃生特定疾病児童等が相互の交流を行う機会の提供そ

の他の厚生労働省令で定める便宜を供与する事業（第十九条の二

十二第二項第二号関係）

(3)小児1剃生特定疾病児童等に対し、雇用情報の提供その他小

児1剃生特定疾病児童等の就職に関し必要な支援を行う事業（第卜

九条の二十二第二項第三号関係）

(4)小児慢性特定疾病児童等を現に介護する者の支援のため必

要な事業（第十九条の二十二第二項第四号関係）

(5)その他小児1it生特定疾病児童等の自立の支援のため必要な

事業（第十九条の二十二第二項第五号関係）

3 都道府県は、 2に掲げる事業を行うに当たっては、関係機関

並びに小児慢性特定疾病児童等及びその家族その他の関係者の意

見を聴くものとすることe （第十九条の二十二第三項関係）

五調査及ひ叩愕E

1 国は、小児擾性特定疾病の治療方法その｛也卜児慢性特定疾病

その他の疾病にかかっていることにより長期にわたり療養を必要

とする児童等（以下「疾病児童等」という。）の建全な育成に資す

る調査及び研究を推進するものとすること。（第二十一条の四第一

項関係）

2 厚生労働大臣は、 1の調査及び研究の成果む爵切な方法によ

り小児慢性特定疾病の治療方法その他疾病児童等の建全な育成に

筏する調企及び研究を行う者、医師、疾病児童等及びその家族そ

の他の関係者に対して積極的に提供するものとすること。（第二十

一条の四第＝項関係）
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六基本的な方針

匝牛労働大臣ぱ、良質かつ適切な小児悛性特定疾病医療支援の

実施その他の疾病児童等の他全な育成に係る施策の推進を図るた

めの基本的な方針を定めるものとナること（第..:..I--条の五関係）

ヒ杓用

1 小児l晏性特定疾病医療伐の支給に要する投用及び小児慢性特

定疾病児敬等自立支援事業に要する柑用は、都道府県の支弁とす

るものとナること （第五十条第五号のご及び第五号の』関係）

2 国は、 1により都道府県が支弁する代用の二分のーを負担す

るものとすること （第五トニ条関係）

八その他

1 都道府県は、偽りその他不正の手段により小児怪性特定疾病

医療牲を受けた者があるときは、その者から、その小児擾性特定

疾病医療費の額に相当する金額の全部又は一部を徴収することが

できるものとすること（第五十 し条のガ•第三項関係）

2 小児lせt生特定疾病医療投の支給を受ける権利は、譲り渡し、

担保に供し、又は差し押さえることができないものとすること。

（第五十七条の五第二項関係）

第三 施行期fl等

ー 施行期H

この法律は、一部の規定を除き、平成―ートL年ー）j-日から施

行ナること （附則第一条関係）

二 検討

政府は、この法律の施行後五年以内を11途として、この法律に

よる改正後の児童福祉法の規定について、その胞行の状況等を勘

案しつつ検討を加え、必要があると認めるときは、その結果に基

づいて必要な措置を講ずるものとすること。（附則第二条関係）

三 その他

その他所要の経過措骰及び施行前の準備に関する規定を設ける

とともに、関係法律について所要の規定の整備を行うこと6 （附則

第三条から第十三条まで関係）
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「難病の患者に対する医療等に関する法律案」及び「児童

福祉法の一部を改正する法律案」に対する附帯決議 (2014

年4月18日、衆識浣厚生労働委員会）

政府は、本法の施行に当たり、次のt頃について適切な措骰を

溝ずるべきである

l 指定難病の選定に当たって、診断基準の作成に係る研究状況

等を踏まえて対応するとともに、疾病数の上限を設けることなく、

医学、医療の進歩等を踏まえて、指定難病の要件に該当するもの

は対象とすること。また、今後の指定難病の見直しに当たっては、

患者数だけでなく、患者の治療状況や指定難病に指定された経緯

等も考應しつつ、慎重に検討すること C

2 新制度において大都市特例が規定された趣旨を踏まえ、指定

都市が支弁する特定医療費の支給に要する費用が十分に確保され

るよう必要な支援を行うこと，

また、指定都市に新たに生じる経杓については、国の責任に

おいて適切な措間を講じること。

3 難病患者及び長期にわたり疾病の療投を必要とする児童が地

域において適切な医療を受けることができるよう、指定難病医療

機関及び指定医の指定に当たり地域間格差が生じないよう取り組

むとともに、医療機関等のネットワーク等を通じた情報の共有化

を図ること。

4 療怪生活環境整備事業等、義務的経費化されない事業につい

て、地域間格差につながらないよう、地方自治材本の負担に配慮す

ること C

5 「障害者の日常生活及び社会生活を総合的に支援するための

法律」に基づく障害福祉サービスの対象となる難病等の範囲につ

いては、難病対策における指定難病の拡大を踏まえつつ、支援の

必要性等の観点から判断するものとすること。

6 長期にわたり疾病の療養を必要とする児童が成人しても切れ

日のない医疾及び自立支援が受けられるよう、指定難病の拡大、

白立支援事業の取組促進を図るとともに、成人後の医療や成人に

対する各種自立支援との連携強化に鋭意取り組むこと。

7 最大の難病対策は治療法の確立であり、難病の原囚究明、治

療法の研究開発に万全を期すこと。そのため、研究開発のための

必要な予りを確保すること。
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「難病の患者に対する医療等に関する法律案」に対する附

帯決議 (2014年5月20日、参議院厚生労働委員会）

政府は、本法の施行に当たり、次の事項について適切な措附を

講ずるべきである

1 指定難病の遼定に当たっては、診断基準の作成に係る研究状

況等を踏まえて対応ナるとともに、疾病数の上限を設けることな

く、医学、医療の進歩等を踏まえて対象とすることまた、今後

の指定難病の見直しに当たっては、患者数だけでなく、患者の治

療状況や指定難病に指定された経緯等も考慮しつつ、慎重に検討

すること。

2 身近な地域での支援の重要性から新制度において大都市特例

が規定された趣旨を踏まえ、指定都市が支弁する特定医療校の支

給に要する野用が十分に確保されるよう必要な支援を行うこと。

また、指定都市に新たに生しる経貨については、国の責任に

おいて適切な措置を講じること。

3 難病患者が地域において良質かつ適切な医療を受けることが

できるよう、指定医療機関及び指定医の指定に当たり地域間格差

が生じないよう取り組むとともに、専門医の育成及び医療機閑等

のネットワーク等を通じた情報の共有化を含めた医療連携を図る

こと。また、難病患者データベースについては、入力率及び精度

の向上を図るなど、その運用に万全を期すこと。さらに、本法制

定を踏まえ、都i印府県が策定する医療計画の見直しに際し、難甜

の医療提供体制について検討し、必要な対応を行うことができる

よう適切な情報提供を行うこと。

4 難病相談支援センターについては、その機能や運営体制を当

事者の意見を十分に聴きながら充実させるとともに、児猷芍滴害

者の相談支援機関との連携を図り、医療 ・福祉 ・就労 ・教育など

を含め総合的に対応できるようにすること。また、療養生活環境

整備事業等の裁植的経代で行う事業について、その目的が十分に

i麟されるよう支援するとともに、地域間格差につながらないよ

う、地方公共団体の負担に配廂すること。

5 「障害者の日常生活及び社会生活を総合的に支援するための

法律」に基づく障害福祉サービスの対象となる難病等の範囲につ

いては、難病対策における指定難病の拡大を踏まえつつ、仕会的

支援の必要性等の観点から幅広に判断すること。加えて、同法に

基づく基本指針並びに市町村障害福祉計画及び都道府県障害福祉

計画に沿って、難病患者の実態に即した適切な障害福祉サーピス

が提供できるよう必要な支援を行うこと。

6.症状の変動の大きい難病患者の実態に即して、医療サービス

や福祉サービスが提供されるよう、医療費助成や埠害福祉サービ

スの対象者に係る基準の在り方等について、配慮すること。
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7 長期にわたり疾病の療養を必要とする児童等が成人しても切

れ目のない医療及び自立支援が受けられるようにすることが課題

となっている現状に鑑み、指定難病の拡大、自立支援の促進等を

図るとともに、成人後の継続した医療や成人に対する各種自立支

援との連携強化に鋭意取り組み、その確立を因ること。特に自立

支援の実施に当たっては、成人後の患者やその家族等の意見を聴

き、その意向を十分反映すること。

8 難病対策の根本は治療法の確立であり、難病の原因究明、治

療法の研究開発に万全を期すこと。そのため、患者等のニーズを

含めた研究開発のための必要な予箕の確保を行うこと。また、既

に薬中承認、保険収載されている医薬品については、治験等によ

る有効性、安全性等の確認に基づき、その効能 ・効果の追加を積

極的に検討すること。

9 難病の患者に対する医療等の総合的な推進を図るための基本

的な方針の策定及び本法施行後の各種施策の進捗状況等の検証 ・

評価に当たっては、厚生科学審議会において、広く難病患者、難

病施策に係る知見を有する学識経験者、地方公共団体等の意見を

聴き、その意向を十分反映すること。

1 0 本法の基本理念である難病患者の社会参加の機会の確保及

び地域ネ七会での尊厳を保持した共生を実現するために、難病に関

する国民、企業、地或社会等の理解の促進に取り組むとともに、

就労支援を含めた社会参加のための施策を充実すること。

諏詣する。

「児童福祉法の一部を改正する法律案」に対する附帯決議

(2014年5月20日、参議院厚生労働委員会）

政府は、本法の施行に当たり、次の事項について適切な措置を

講ずるべきである。

1 小児1:fi生特定疾病の選定に当たっては、診断基準の作成に係

る研究状況等を踏まえて対応するとともに、疾病数の上限を設け

ることなく、医学、医療の進歩等を踏まえて、類縁疾患も含め、

対象とすること。また、今後の小児慢性特定疾病の見直しに当た

っては、患者の治療状況や小児慢性特定疾病に指定された経緯等

も考慮しつつ、慎軍に検討すること。

2 身近な地域での支援の重要性から大都市特例が規定されてい

る趣旨を踏まえ、 小児1剃生特定疾病医療費の支給に要する費用の

確保をはじめ、引き続き、指定都市及び中核市が適切に事業を実

施できるよう、必要な支援を行うこと。

3 長期にわたり疾病の療養を必要とする児童等が地域において

良質かつ適切な医療を受けることができるよう、指定医療機関及

び指定医の指定に当たり地域間格差が生じないよう取り組むとと
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もに、専門医の育成及び医療機関等のネットワーク等を通じたth

報の共有化を含めた医療連携を図ること。また、小児悛性特定疾

病登録管理システムについては、入力率及び枯度の向上を図るな

ど、その運用に万全を期すこと。さらに、本改正を踏まえ、都道

府県が策定する医療計画の見直しに際し、小児憾性特定疾病の医

療提供体制について検討し、必要な対応を行うことができるよう

適切な情報提供を行うこと C

4 小児擾性特定疾病児箪等自立支仮＇『業の実施に当たっては、

特に任意事業について、地域問格差につながらないよう、 卜分に

配慮すること。

5 長期にわたり疾病の療養を必要とする児質等が成人しても切

れ目のない医療及び自立支援が受けられるようにすることが課題

となっている現状に鑑み、指定難病の拡大、自立支扱＇ J渭業の取組

促進等を図るとともに就労状況や生活実態を適宜調査し、成人

後の継続した医療や成人に対する各種自立支援との連携強化に鋭

意取り組み、その確立を図ること。特に自立支援事巣の実施に当

たっては、小児慢性特定疾病児迅等やその家族守の意見を聴き、

その意向を十分反映すること

6 小児慢性特定疾病対策の欠かすことのできない晶本の•つは

治療法の確立であり、小児侵性特定疾病の原因究明、治療法の研

究開発に万全を期すこと。そのため、小児侵性砕定疾病児窟等の

ニーズを踏まえた研究開発のための必要な予りなの確保を行うこと，

また、既に薬ギ承認閑災収載されている朕薬品については、治

験等による有効性、安全性等の確認に枯づき、その効能 ・効呆(/)

追加を積極的に検討ナること。

7 良質かつ適切な小児慢性特定疾病医療支援の実施その他の疾

病児童等の建全な育成に係る施策の推進を図るための基本的な方

針の策定及び本法施行後の各種施策の進捗状況等の検証 ・評価に

当たっては、社会閑滋審碓会において、広く小児1樹生特定疾病児

童等、その家族同体、小児慢性特定疾病施策に係る知見を有ナる

学識経験者、地方公共団体等の意見を聴き、その意向を十分反映

すること。

8 本法の基本理念である児童の健全育成を{f実に実施するため、

小児漫性特定疾病につし、て、学校や地域社会などにとどまらず、

広く国民や企業などの理解の促進に取り組むとともに、長期八浣

児童等に対する学習支援を含めた小児慢性特定疾病児竜等の平等

な教育機会の確保や精神的ケア及び就労支援の一附0)充実など、

社会参加のための施策に係る措囮を早急かつ確実に講じること。

さたに、その家族に対する支援施策を充実すること、

右決疏する，



難病の患者に対する医療等の総合的な推進を図るための

基本的な方針

我が国の難病に関する施策は、昭和47年の「難病対策要綱」の策定を機に本格的に推進

されるようになり、難病の実態把握や治療方法の開発、医療水準の向上、療養環境の改善及

び難病に関する社会的認知の促進に一定の成果を挙げてきた。しかし、医療の進歩や、難病

の患者及びその家族のニーズの多様化、社会及び経済状況の変化の中で、類似の疾病であっ

ても、研究事業や医療費助成事業の対象とならないものが存在していたこと、医療費助成に

ついて都道府県の超過負担が続きその解消が強く求められていたこと、難病に対する国民の

理解が必ずしも十分でないこと、難病の患者が長期にわたり療養しながら暮らしを続けてい

くための総合的な対策が求められていることなど様々な課題に直面していた。

こうした課題を解決するため、難病の患者に対する医療等に関する法律（平成 26年法律

第50号。以下「法」という。）が平成27年 1月 1日に施行された。

本方針は、法第4条第 1項に基づき、国及び地方公共団体等が取り組むべき方向性を示す

ことにより、難病（法第 1条に規定する難病をいう。以下同じ。）の患者に対する良質かつ

適切な医療の確保及び難病の患者の療養生活の質の維持向上などを図ることを目的とする。

第 1 難病の患者に対する医療等の推進の基本的な方向

(1)難病の患者に対する医療等の施策の方向性について

法の基本理念にのっとり、難病の患者に対する医療等の施策（以下「難病対策」と

いう。）は、以下の基本的な考え方に基づき、計画的に実施するものとする。

ア 難病は、一定の割合で発症することが避けられず、その確率は低いものの、国民

の誰もが発症する可能性があり、難病の患者及びその家族を社会が包含し、支援し

ていくことがふさわしいとの認識を基本として、広く国民の理解を得ながら難病対

策を推進することが必要である。

イ 難病対策は、難病の克服を目指し、難病の患者が長期にわたり療怪生活を送りな

がらも社会参加への機会が確保され、地域社会において尊厳を持って生きることが

できるよう、共生社会の実現に向けて、難病の特性に応じて、社会福祉その他の関

連施策との有機的な連携に配慮しつつ、総合的に実施されることが必要である。ま

た、国及び地方公共団体のほか、難病の患者、その家族、医療従事者、福祉サービ

スを提供する者など、広く国民が参画し実施されることが適当である。

(2)本方針の見直しについて

本方針は、社会の状況変化等に的確に対応するため、難病対策の実施状況等を踏ま

え、少なくとも 5年ごとに再検討を加え、必要があると認めるときは見直しを行う。
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第 2 難病の患者に対する医療費助成制度に関する事項

(1) 基本的な考え方について

難病の患者に対する医療費助成制度は、法に基づいて適切に運用することとし、医学

の進歩等の難病を取り巻く環境に合わせ適宜その運用を見直すとともに、本制度が難病

に関する調査及び研究の推進に資するという目的を踏まえ、指定難病（法第5条第 1項

に規定する指定難病をいう。以下同じ。）の患者の診断基準や重症度分類等に係る臨床

情報等（以下「指定難病患者データ」という。以下同じ。）を適切に収集する。

(2)今後の取組の方向性について

ア 指定難病については、定められた要件を満たす疾病を対象とするよう、国は、疾

病について情報収集を広く行い、それぞれの疾病が置かれた状況を踏まえつつ、指

定難病の要件の適合性について適宜判断を行う。併せて、国際的な状況も含めた医

学の進歩に応じ、診断基準や重症度分類等についても随時見直しを行う。

イ 法に基づく医療費助成制度の目的が、難病の患者に対する経済的支援を行うとと

もに、難病に関する調査及び研究の推進に資することであることに鑑み、国は、指

定難病患者データの収集を行うため、医療費助成の対象とならない指定難病の患者

を含む指定難病患者データに係るデータベース（以下「指定難病患者データベース」

という。以下同じ。）を構築する。指定難病患者データベースの構築及び運用に当た

っては、国及び都道府県は、個人情報の保護等に万全を期すとともに、難病の患者

は、必要なデータの提供に協力し、指定医（法第6条第 1項に規定する指定医をい

う。以下同じ。）は、正確な指定難病患者データの登録に努める。

第 3 難病の患者に対する医療を提供する体制の確保に関する事項

(1) 基本的な考え方について

難病は、発症してから確定診断までに時間を要する場合が多いことから、できる限

り早期に正しい診断ができる体制を構築するとともに、診断後はより身近な医療機関

で適切な医療を受けることができる体制を確保する。その際、難病の診断及び治療に

は、多くの医療機関や診療科等が関係することを踏まえ、それぞれの連携を強化する

よう努める。

(2)今後の取組の方向性について

ア 難病については、できる限り早期に正しい診断ができ、より身近な医療機関で適

切な外来、在宅及び入院医療等を受けることのできる体制が肝要である。このため、

国は、難病の各疾病や領域ごとの特性に応じて、また、各地域の実情を踏まえた取

組が可能となるよう、既存の施策を発展させつつ、難病の診断及び治療の実態を把

握し、医療機関や診療科間及び他分野との連携の在り方等について検討を行い、具

体的なモデルケースを示す。

イ 都道府県は、難病の患者への支援策等、地域の実情に応じた難病に関する医療を

提供する体制の確保に向けて必要な事項を医療計画（医療法（昭和 23年法律第 2

0 5号）第30条の4第 1項に規定する医療計画をいう。）に盛り込むなどの措置を
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講じるとともに、それらの措置の実施、評価及び改善を通じて、必要な医療提供体

制の構築に努める。

ウ 医療機関は、難病の患者に適切な医療を提供するよう努め、地方公共団体や他の

医療機関と共に、地域における難病の診断及び治療に係る医療提供体制の構築に協

力する。また、指定医その他の医療従事者は、国や都道府県の示す方針に即し、難

病の患者ができる限り早期に正しい診断を受け、より身近な医療機関で適切な医療

を受けることができるよう、関係する医療機関や医療従事者と顔の見える関係を構

築し相互に紹介を行う等、連携の強化に努める。

工 国立高度専門医療研究センター、難病の研究班、各分野の学会等が、相互に連携

して、全国の大学病院や地域で難病の医療の中心となる医療機関と、より専門的な

機能を持つ施設をつなぐ難病医療支援ネットワークの構築に努められるよう、国は、

これらの体制の整備について支援を行う。

オ 国は、小児慢性特定疾病児童等（児童福祉法（昭和 22年法律第 16 4号）第 6

条の 2第2項に規定する小児慢性特定疾病児童等をいう。以下同じ。）に対して、成

人後も必要な医療等を切れ目なく行うため、小児期及び成人期をそれぞれ担当する

医療従事者間の連携を推進するためのモデル事業を実施し、都道府県、指定都市及

び中核市は、これらの連携の推進に努める。

カ 国は、難病についてできる限り早期に正しい診断が可能となるよう研究を推進す

るとともに、遺伝子診断等の特殊な検査について、倫理的な観点も踏まえつつ幅広

く実施できる体制づくりに努める。

第4 難病の患者に対する医療に関する人材の養成に関する事項

(1)基本的な考え方について

難病はその患者数が少ないために、難病に関する知識を持った人材が乏しいことか

ら、正しい知識を持った人材を養成することを通じて、 地域において適切な医療を提

供する体制を整備する。

(2)今後の取組の方向性について

ア 国及び都道府県は、難病に携わる医療従事者の養成に努める。特に、指定医の質

の向上を図るため、難病に関する医学の進歩を踏まえ、指定医の研修テキストの充

実や最新の難病の診療に関する情報提供の仕組みの検討を行う。

イ 医療従事者は、難病の患者の不安や悩みを理解しつつ、各々の職種ごとの役割に

応じて相互に連携しながら、難病の患者のニーズに適切に応え られるよう、難病に

関する知識の習得や自己研鑽に努めることとし、難病に関連する各学会等は、これ

らの医療従事者が学習する機会を積極的に提供するよう努める。

ウ 国及び都道府県は、在宅で療養する難病の患者の家族等の介護負担等を軽減する
かくたん

ため、喀痰吸引等に対応する事業者及び介護職員等の育成に努める。

第 5 難病に関する調査及び研究に関する事項

(1)基本的な考え方について
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難病対策のために必要な情報収集を行うとともに難病の医療水準の向上を図るため、

指定難病に限定することなく、難病の患者の実態及び難病の各疾病の実態や自然経過等

を把握し、疾病概念の整理、診断基準や重症度分類等の作成や改訂等に資する調査及び

研究を実施する。

(2)今後の取組の方向性について

ア 国は、難病対策の検討において必要となる難病の患者についての情報収集を行う

とともに、難病の患者の医療、生活実態及び生活上のニーズ等を把握するための調

査及び研究を行う。

イ 国は、難病の各疾病に関する現状の把握、疾病概念の整理、診断基準の作成や改

訂、適切な診療のためのガイドラインの作成を推進するための政策的な研究事業を

実施し、第 3の (2) のエに規定する難病医療支援ネットワークの構築を支援する

こと等により、積極的な症例の収集を通じた研究を推進する体制を支援する。

ウ 国は、指定難病患者データベースを構築し、医薬品（医薬品、医療機器等の品質、

有効「生及び安全性の確保等に関する法律（昭和 35年法律第 14 5号）第2条第 1

項に規定する医薬品をいう。以下同じ。）、医療機器（同条第4項に規定する医療機

器をいう。以下同じ。）及び再生医療等製品（同条第 9項に規定する再生医療等製品

をいう。以下同じ。）の開発を含めた難病の研究に有効活用できる体制に整備する。

指定難病患者データベースの構築に当たっては、小児慢性特定疾病のデータベース

や欧米等の希少疾病データベース等、他のデータベースとの連携について検討する。

エ 国は、難病の研究により得られた成果について、直接国民に研究を報告する機会

の提供やウェブサイトヘの情報掲載等を通じて国民に対して広く情報提供する。

第6 難病の患者に対する医療のための医薬品、医療機器及び再生医療等製品に関する研

究開発の推進に関する事項

(1)基本的な考え方について

難病の治療方法が確立され、根治すること、すなわち難病の克服が難病の患者の願

いであることを踏まえ、難病の病因や病態を解明し、難病の患者を早期に正しく診断し、

効果的な治療が行えるよう研究開発を推進する。特に、患者数が少ないために開発が進

みにくい医薬品、医療機器及び再生医療等製品の研究開発を積極的に支援する。

(2)今後の取組の方向性について

ア 国は、難病の病因や病態の解明、医薬品、医療機器及び再生医療等製品の開発を

推進するための実用的な研究事業を実施し、第 5の（ 2) のイに規定する政策的な

研究事業との連携を推進する。

イ 国は、希少疾病用の医薬品、医療機器及び再生医療等製品の研究開発を促進する

ための取組を推進する。また、医療上の必要性が高い未承認又は適応外の医薬品、

医療機器及び再生医療等製品に係る要望について、引き続き、適切な検討及び開発

要請等を実施する。

ウ 研究者及び製薬企業等は、指定難病患者データベースに集められた指定難病患者デ
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ータ等を活用しつつ、医薬品、医療機器及び再生医療等製品に関する研究開発、副作

用等の安全性情報収集に積極的に取り組む。

第 7 難病の患者の療養生活の環境整備に関する事項

(1) 基本的な考え方について

難病は患者数が少なく、その多様性のために他者からの理解が得にくいほか、療養が

長期に及ぶこと等により、難病の患者の生活上の不安が大きいことを踏まえ、難病の患

者が住み慣れた地域において安心して暮らすことができるよう、難病の患者を多方面か

ら支えるネットワークの構築を図る。

(2)今後の取組の方向性について

ア 国は、難病相談支援センター（法第29条第 1項に規定する難病相談支援センター

をいう。以下同じ。）がその機能を十分に発揮できるよう、運営に係る支援や技術的

支援を行う。特に、難病相談支援センター間のネットワークの運営を支援するほか、

地域の様々な支援機関と連携して難病の患者に対する支援を展開している等の先駆

的な取組を行う難病相談支援センターに関する調査及び研究を行い、全国へ普及を図

る。

イ 都道府県は、国の施策と連携して、難病相談支援センターの機能が十分に発揮でき

るよう、当該センターの職員のスキルアップのための研修や情報交換の機会の提供等

を行うとともに、難病の患者が相互に思いや不安を共有し、明日への希望を繋ぐこと

ができるような患者会の活動等についてサポートを行うよう努める。

ウ 難病相談支援センターは、難病の患者及びその家族等の不安解消に資するため、当

該センターの職員が十分に活躍できるよう環境を整えるとともに、職員のスキルアッ

プに努める。

工 国及び都道府県は、難病の患者及びその家族等がヒ ア゚・サポートを実施できるよう、

ピア ・サポートに係る基礎的な知識及び能力を有する人材の育成を支援する。

オ 国は、難病の患者、その家族、医療従事者、福祉サービスを提供する者、教育関係

者及び就労サービス従事者などにより構成される難病対策地域協議会（法第 32条第

1項に規定する難病対策地域協議会をいう。以下同じ。）の地域の実情に応じた活用

方策について検討するとともに、都道府県、保健所を設置する市及び特別区は、難病

の患者への支援体制の整備を図るため、早期に難病対策地域協譲会を設憧するよう努

める。

カ 都道府県は、難病の患者に対する保健医療サービス若しくは福祉サービスを提供す

る者又はこれらの者に対し必要な指導を行う者を育成する事業を実施し、訪問看護が

必要と認められる難病の患者が適切なサービスを利用できるよう 、他のサービスとの

連携に配慮しつつ、訪問看護事業を推進するよう努め、国はこれらの事業を推進する。

キ 国及び都道府県は、在宅で療養する難病の患者の家族等のレスパイトケアのために

必要な入院等ができる受け入れ先の確保に努める。
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第 8 難病の患者に対する医療等と難病の患者に対する福祉サービスに関する施策、就労

の支援に関する施策その他の関連する施策との連携に関する事項

(1) 基本的な考え方について

難病の患者が地域で安心して療養しながら暮らしを続けていくことができるよう、

医療との連携を基本としつつ福祉サービスの充実などを図るとともに、難病の患者が

難病であることを安心して開示し、治療と就労を両立できる環境を整備する。

(2)今後の取組の方向性について

ア 国は、障害者の日常生活及び社会生活を総合的に支援するための法律（平成 17年

法律第 12 3号。以下「障害者総合支援法」という。）に基づき障害福祉サービス等
の対象となる特殊の疾病について、指定難病の検討を踏まえて見直しを適宜検言寸する。

イ 国は、全国の市町村において難病等の特性に配慮した障害支援区分（障害者総合支

援法第4条第4項に規定する障害支援区分をいう。）の認定調査や市町村審査会（障

害者総合支援法第 15条に規定する市町村審査会をいう。）における審査判定が円滑

に行えるようマニュアルを整備するとともに、市町村は難病等の特性に配慮した認定

調査等に努める。

ウ 福祉サービスを提供する者は、人工呼吸器を装着する等の医療ケアが必要な難病の

患者の特性を踏まえ、訪問診療、訪問看護等の医療系サービスと連携しつつ、難病の

患者のニーズに合ったサービスの提供に積極的に努めるとともに、国は、医療と福祉

が連携した先駆的なサービスについて把握し、普及に努める。

工 国は、難病の患者の就労に関する実態を踏まえつつ、難病の患者の雇用管理に資

するマニュアル等を作成し、雇用管理に係るノウハウを普及するとともに、難病で

あることをもって差別されない雇用機会の確保に努めることにより、難病の患者が

難病であることを安心して開示し、治療と就労を両立できる環境を整備する。

オ 国は、ハローワークに配憧された難病患者就職サポーターや事業主に対する助成

措置の活用、ハローワークを中心とした地域の支援機関との連携等により、難病の

患者の安定的な就職に向けた支援及び職場定着支援に取り組む。

力 小児慢性特定疾病児童等が社会性を身につけ将来の自立が促進されるよう、学習

支援、療養生活の相談及び患者の相互交流などを通じ、成人後の自立に向けた支援

を行うことは重要であり、国は、これらを実施する都道府県、指定都市及び中核市

を支援する。

キ 国及び地方公共団体は、難病の患者の在宅における療養生活を支援するため、保

健師、介護職員等の難病の患者及びその家族への保健医療サービス、幅祉サービス

等を提供する者に対し、難病に関する正しい知識の普及を図る。

第9 その他難病の患者に対する医療等の推進に関する重要事項

(1) 基本的な考え方について

難病に対する正しい知識の普及啓発を図り、難病の患者が差別を受けることなく、

地域で尊厳を持って生きることのできる社会の構築に努めるとともに、難病の患者が
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安心して療養しながら暮らしを続けていけるよう、保健医療サービス、福祉サービス

等について、周知や利用手続の簡素化に努める。

(2)今後の取組の方向性について

ア 難病については、患者団体等がその理解を進めるための活動を実施しているほか、

一部の地方公共団体による難病の患者の雇用を積極的に受け入れている事業主に対

する支援や、民間団体による「世界希少・難治性疾患の日」のイベントの開催等の

取組が行われている。今後、国、地方公共団体及び関係団体は、難病に対する正し

い知識を広げ、難病の患者に対する必要な配慮等についての国民の理解が深まるよ

う、啓発活動に努める。

イ 国民及び事業主等は、難病は国民の誰にでも発症する可能性があるとの認識を持

って、難病を正しく理解し、難病の患者が地域社会において尊厳を持って生きるこ

とができる共生社会の実現に寄与するよう努める。

ウ 国及び地方公共団体は、法に基づく医療費助成制度や保健医療サービス、福祉サ

ービス等を難病の患者が円滑に利用できるよう、難病相談支援センター等を通じた

周知や、各種手続の簡素化などについて検討を行う。
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1 別紙 I 

難病の患者に対する医療等に関する法律第5条第1項に規定する指定難病
(1~110については平成27年1月から医療費助成を開始）

番号 病名 番号 病名

1 球脊髄性筋萎縮症 56 ベーチェット病

2 筋萎縮性側索硬化症 57 特発性拡張型心筋症

3 脊髄性筋萎縮症 58 肥大型心筋症

4 原発性側索硬化症 59 拘束型心筋症

5 進行性核上性麻痺 60 再生不良性貧血

6 パーキンソン病 61 自己免疫性溶血性貧血

7 大脳皮質基底核変性症 62 発作性夜間ヘモグロビン尿症

8 ハンチントン病 63 特発性血小板減少性紫斑病， 神経有棘赤血球症 64 血栓性血小板減少性紫斑病

10 シャルコー・マリー・トゥース病 65 原発性免疫不全症候群

11 重症筋無力症 66 lgA腎症

12 先天性筋無力症候群 67 多発性嚢胞腎

13 多発性硬化症／視神経脊髄炎 68 黄色靱帯骨化症

14 
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

69 後縦靱帯骨化症

15 封入体筋炎 70 広範脊柱管狭窄症

16 クロウ・深瀬症候群 71 特発性大腿骨頭壊死症

17 多系統萎縮症 72 下垂体性ADH分泌異常症

18 脊髄小脳変性症（多系統萎縮症を除く。） 73 下垂体性TSH分泌冗進症

19 ライソゾーム病 74 下垂体性PRL分泌冗進症

20 副腎白質ジストロフィー 75 クッシング病

21 ミトコンドリア病 76 下垂体性ゴナドトロピン分泌冗進症
22 もやもや病 77 下垂体性成長ホルモン分泌冗進症

23 プリオン病 78 下垂体前葉機能低下症

24 亜急性硬化性全脳炎 79 家族性局コレステロール血症（ホモ接合体）
25 進行性多巣性白質脳症 80 甲状腺ホルモン不応症

26 HTLV-1関連脊髄症 81 先天性副腎皮質酵素欠損症

27 特発性基底核石灰化症 82 先天性副腎低形成症

28 全身性アミロイドーシス 83 アジソン病

29 ウルリッヒ病 84 サルコイドーシス
30 遠位型ミオパチー 85 特発性間質性肺炎
31 ベスレムミオパチー 86 肺動脈性肺品血圧症

32 自己貪食空胞性ミオパチー 87 肺静脈閉塞症／肺毛細血管腫症

33 シュワルツ・ヤンペル症候群 88 慢性血栓塞栓性肺局血圧症
34 神経線維腫症 89 リンパ脈管筋腫症

35 天疱癒 90 網膜色素変性症
36 表皮水疱症 91 バッド・キアリ症候群

37 膿疱性乾癬（汎発型） 92 特発性門脈圧冗進症

38 スティーヴンス・ジョンソン症候群 93 原発性胆汁性肝硬変

39 中毒性表皮壊死症 94 原発性硬化性胆管炎

40 品安動脈炎 95 自己免疫性肝炎
41 巨細胞性動脈炎 96 クローン病
42 結節性多発動脈炎 97 潰瘍性大腸炎

43 顕微鏡的多発血管炎 98 好酸球性消化管疾患

44 多発血管炎性肉芽腫症 99 慢性特発性偽性腸閉塞症
45 好酸球性多発血管炎性肉芽腫症 100 巨大膀脱短小結腸腸管蛙動不全症
46 悪性関節リウマチ 101 腸管神経節細胞僅少症

47 バージャー病 102 ルビンシュタイン・テイビ症候群

48 原発性抗リン脂質抗体症候群 103 CFC症候群

49 全身性エリテマトーデス 104 コステロ症候群

50 皮店筋炎／多発性筋炎 105 チャージ症候群

51 全身性強皮症 106 クリオピリン関連周期熱症候群

52 混合性結合組織病 107 全身型若年性特発性関節炎

53 シェーグレン症候群 108 TNF受容体関連周期性症候群

54 成人スチル病 109 非典型溶血性尿毒症症候群

55 再発性多発軟骨炎 110 ブラウ症候群
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難病の患者に対する医療等に関する法律第5条第1項に規定する指定難病
(111 ~ 306については追加すべき196疾病）

番号 病名 番号 病名
111 先天性ミオパチー 159 色素性乾皮症

112 マリネスコ・シェーグレン症候群 160 先天性魚鱗癬

113 筋ジストロフィー 161 家族性良性慢性天疱癒
114 非ジストロフィー性ミオトニー症候群 162 類天疱癒（後天性表皮水疱症を含む。）
115 遺伝性周期性四肢麻痺 163 特発性後天性全身性無汗症

116 アトピー性脊髄炎 164 眼皮廂白皮症

117 脊髄空洞症 165 肥厚性皮屑骨膜症

118 脊髄髄膜瘤 166 弾性線維性仮性黄色腫

1 1 9 アイザックス症候群 167 マルファン症候群
120 遺伝性ジストニア 168 エーラス・ダンロス症候群

121 神経フェリチン症 169 メンケス病

122 脳表ヘモジデリン沈着症 170 オクシピタル・ホーン症候群

123 
禿頭と変形性脊椎症を伴う常染色体劣性白質
脳症

171 ウィルソン病

172 低ホスファターゼ症

124 
皮質下梗塞と白質脳症を伴う常染色体優性脳
動脈症

173 VATER症候群

174 那須・ハコラ病

125 
神経軸索スフェロイド形成を伴う遺伝性びまん
性白質脳症

175 ウィーバー症候群

176 コフィン・ローリー症候群

126 ペリー症候群 177 有馬症候群

127 前頭側頭某変性症 178 モワット・ウィルソン症候群

128 ビッカースタッフ脳幹脳炎 179 ウィリアムズ症候群

129 痙攣重積型（二相性）急性脳症 180 ATR-X症候群

130 先天性無痛無汗症 1 8 1 クルーゾン症候群

131 アレキサンダー病 182 アペール症候群

132 先天性核上性球麻痺 183 ファイファー症候群

133 メビウス症候群 184 アントレー・ビクスラー症候群

134 中隔視神経形成異常症／ドモルシア症候群 185 コフィン・シリス症候群

135 アイカル丁ィ症候群 186 ロスムンド・トムソン症候群

136 片側巨脳症 187 歌舞伎症候群

137 限局性皮質異形成 188 多牌症候群

138 神経細胞移動異常症 189 無牌症候群

139 先天性大脳白質形成不全症 190 鯉耳腎症候群

140 ドラベ症候群 191 ウェルナー症候群

141 海馬硬化を伴う内側側頭某てんかん 192 コケイン症候群

142 ミオクロニー欠神てんかん 193 プラダー・ウィリ症候群

143 ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん 194 ソトス症候群

144 レノックス・ガストー症候群 195 ヌーナン症候群

145 ウエスト症候群 196 ヤング・シンプソン症候群

146 大田原症候群 197 1 p36欠失症候群

147 早期ミオクロニー脳症 198 4p欠失症候群

148 遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん 199 5p欠失症候群

149 片側痙攣・片麻痺・てんかん症候群 200 第14番染色体父親性ダイソミー症候群

150 環状20番染色体症候群 201 アンジェルマン症候群

151 ラスムッセン脳炎 202 スミス・マギニス症候群

152 PCDH19関連症候群 203 22q11.2欠失症候群

153 難治頻回部分発作重積型急性脳炎 204 エマヌエル症候群

154 
徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてんかん性脳
症

205 脆弱x症候群関連疾患
206 脆弱x症候群

155 ランドウ・クレフナー症候群 207 総動脈幹遺残症

156 レット症候群 208 修正大血管転位症

157 スタージ・ウェーバー症候群 209 完全大血管転位症

158 結節性硬化症 210 単心室症
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難病の患者に対する医療等に関する法律第5条第1項に規定する指定難病
(111 ~306については追加すべき196疾病）

番号 病名 番号 病名

211 左心低形成症候群

212 三尖弁閉鎖症
259 
レシチンコレステロールアシルトランスフェラーゼ欠
損症

213 心室中隔欠損を伴わない肺動脈閉鎖症 260 シトステロール血症

214 心室中隔欠損を伴う肺動脈閉鎖症 261 タンジール病

215 ファロー四徴症 262 原発性局カイロミクロン血症

216 両大血管右室起始症 263 脳腱黄色腫症

217 エプスタイン病 264 無Bリポタンパク血症
218 アルポート症候群 265 脂肪萎縮症

219 ギャロウェイ・モワト症候群 266 家族性地中海熱

220 急速進行性糸球体腎炎 267 局lgD症候群

221 抗糸球体基底膜腎炎 268 中條・西村症候群

222 一次性ネフローゼ症候群

223 一次性膜性増殖性糸球体腎炎
269 化膿性無菌性関節炎・壊疸性膿皮症・アクネ症候群

224 紫斑病性腎炎 270 慢性再発性多発性骨髄炎

225 先天性腎性尿崩症 271 強直性脊椎炎

226 間質性膀脱炎（ハンナ型） 272 進行性骨化性線維異形成症

227 オスラー病 273 肋骨異常を伴う先天性側弯症

228 閉塞性細気管支炎 274 骨形成不全症

229 肺胞蛋白症（自己免疫性又は先天性） 275 タナトフォリック骨異形成症

230 肺胞低換気症候群 276 軟骨無形成症

231 a1ーアンチトリプシン欠乏症 277 リンパ管腫症／ゴーハム病

232 カーニー複合 278 巨大リンパ管奇形（頚部顔面病変）

233 ウォルフラム症候群 279 巨大静脈奇形（頚部口腔咽頭びまん性病変）

234 
ペルオキシソーム病（副腎白質ジストロフィーを
除く。）

280 巨大動静脈奇形（頚部顔面又は四肢病変）

281 クリッペル・トレノネー・ウェーバー症候群

235 副甲状腺機能低下症 282 先天性赤血球形成異常性貧血

236 偽性副甲状腺機能低下症 283 後天性赤芽球据

237 副腎皮質刺激ホルモン不応症 284 ダイアモンド・ブラックファン貧血

238 ビタミンD抵抗性くる病／骨軟化症 285 ファンコニ貧血

239 ビタミンD依存性くる病／骨軟化症 286 遺伝性鉄芽球性貧血

240 フェニルケトン尿症 287 エプスタイン症候群

241 品チロシン血症1型 288 自己免疫性出血病XIII
242 品チロシン血症2型 289 クロンカイト・カナダ症候群

243 品チロシン血症3型 290 非特異性多発性小腸潰瘍症

244 メープルシロップ尿症 291 ヒルシュスプルング病（全結腸型又は小腸型）

245 プロピオン酸血症 292 総排泄腔外反症

246 メチルマロン酸血症 293 総排泄腔遺残

247 イソ吉草酸血症 294 先天性横隔膜ヘルニア

248 グルコーストランスポーター1欠損症 295 乳幼児肝巨大血管腫

249 グルタル酸血症1型 296 胆道閉鎖症

250 グルタル酸血症2型 297 アラジール症候群

251 尿素サイクル異常症 298 遺伝性膵炎

252 リジン尿性蛋白不耐症 299 嚢胞性線維症

253 先天性某酸吸収不全 300 !gG4関連疾患

254 ポルフィリン症 301 黄斑ジストロフィー

255 複合カルボキシラーゼ欠損症 302 レーベル遺伝性視神経症

256 筋型糖原病 303 ァッシャー症候群

257 肝型糖原病 304 若年発症型両側性感音難聴

258 
ガラクトースー1ーリン酸ウリジルトランスフェラー
ゼ欠損症

305 遅発性内リンパ水腫

306 好酸球性副鼻腔炎

60 



じ
【平成27年7月現在】支給要件などが変更される可能性があります。念のため、都道府県労働局またはハローワークにご確認ください。

事業主の皆さまへ
r
 

「発達障害者・難治l'生疾患患者
雇用開発助成金」のこ案内

この助成金は、障害者手囲を持たない発達障害や、難病のある人を雇い
入れる事業主を支援し、発達障害や難病のある人の雇用と職場定着を
促進するためのものです。

1 発達障害や難病の人を新たに雇い入れた事業主に助成金を支給します I 

以下の①～③のすべてに当てはまる人をハローワークまたは民間の職業紹介
事業者などの紹介により常用労働者として新たに雇用する事業主に助成金を
支給します。

① 障害者手帳を所持していない
② 発達障害または難病がある

►発達障害の場合
発達障害者支援法第2条に規定する発達障害者
（自閉症、アスペルガー症候群その他の広汎性発達障害、学習障害、注意欠陥多動性障害など
発達障害のある方）

►難病の場合：別紙の難病がある方

③週所定労働時間が20時間以上である

●雇い入れた労働者に対する配唸事項なとを支給申請にあわせて報告していたたきます ，

●対象となる事業主の要件は、裏面をこ覧くたさい。

◆雇入れから約 6か月後にハローワーク職員が職場訪問を行います。

く支給額＞ ～対象期間を6カ月ごとに区分し、一定額を支給します～

支給対象 支給額
対象労働者 企業規模

1 第2期 1 第3期 「 第4期 i 支給総額期間 第 1期

短時間労働者
大企業 1年 25万円 25万円 50万円

.. 

以外の労働者 中小企業 2年 30万円 30万円 30万円 30万円 120万円

大企業 1年 15万円 15万円 30万円
短時間労働者

中小企業 2年 20万円 20万円 20万円 20万円 80万円

詳しくは、都道府県労働局またはハローワークにお尋ねください。

('厚生労働省・都道府県労働局・ハローワーク
LL270624雇障02

亀・ 1 、.



l 

| ＜対象となる事業主の要件＞ 次のすべてに該当する事業主が助成金を受給できます—-l
◆雇用保険の適用事業主であること

◆対象労働者（雇入れ日時点で満年齢が65歳未満の人に限る）をハローワークなとの紹介によって
雇用保険の一般被保険者として継続雇用することが確実であると認められること

◆対象労働者の雇用管理に関する事項を管轄労働局長に報告すること

◆対象労働者の雇入れ日の前後6カ月間に、事業主の都合による従業員の解雇（勧奨退職を含む）
をしていないこと

●対象労働者の雇入れ日の前後6カ月間に、倒産や解雇など、特定受給資格者となる離職理由で
離職した被保険者数が、対象労働者の雇入れ日における被保険者数の6％を超えていないこと
（特定受給資格者となる離職者が3人以下の場合を除く）

◆対象労働者の出勤状況や賃金の支払い状況なとを明らかにする書類を整備・保管していること
（労働者名簿、賃金台帳、出勤簿など）

く上記に該当する事業主であっても、以下に該当する場合なとは助成金か支給されません＞

詳しくは事業所を管轄する都道府県労働局またはハローワークヘお問い合わせください

・ハロ＿ワ＿クの紹介以前に雇用の内定があった対象労働者を雇い入れる場合

・対象労働者がハローワークの紹介時点で雇用保険の被保険者であるなど失業などの状態にない場合

．雇入れ日の前日から過去3年間に、職場適応訓練（短期の職場適応訓練を除く）を受けた事のある人をこの職場
適応訓練を行った事業主が雇入れる場合

・雇入れ日の前日から過去3年間に、この雇入れをする事業所と雇用、請負、委任の関係にあった人、または
出向、派遣請負、委任の関係によってこの雇入れをする事業所で就労したことのある人を雇い入れる場合

．雇入れ日の前日から過去3年間に、この雇入れをする事業所で、通算して3カ月を超えて訓練・実習などを受講
などしたことがある人を雇い入れる場合

．雇入れ日の前日から過去1年間に、対象労働者と雇用、請負、委任の関係にあった事業主、出向・派遣・請負・
委任の関係によって、対象労働者を事業所で就労させたことがある事業主、対象労働者が通算して 3カ月を超え
て受講などしたことがある訓練・実習などを行っていた事業主と、資本的・経済的・組織的関連性などからみて
密接な関係にある事業主がこの対象労働者を雇い入れる場合

・対象労働者が、雇入れをする事業所の事業主または取締役の3親等内の親族（配偶者、 3親等以内の血族と姻族）
である場合

・支給対象期での対象労働者の労働に対する賃金を、支払期日を超えて支払つていない場合

・ハローワ＿クなどの紹介時点と異なる条件で雇入れられた場合で、対象労働者に対し労働条件に関する不利益、
または違法行為があり、かつこの対象労働者から求人条件が異なることについての申し出があった場合

•高年齢者雇用確保措置を講じていないことによって、高年齢者などの雇用の安定などに関する法律に基づく勧告
を受けた場合

- - - - ---- ---- ----

1 雇入れから支給申請までの流れ ―-- I 

①ハローワー巳こ求人の申込み l 
ハローワークからの紹介 、ーこ

＿ヽ＇ 障害者トライアル雇用終了後、常用雇用に ： 
移行した場合にこの助成金を利用することも ：

②対象労働者の雇入れ—. 4 
③助成金の第 1期支給申請

·"•9" ' 

：できます。

：ただし、支給要件がありますので、詳しくは、 ；
：都道府県労働局またはハローワークにお尋ね ：
＼ください。

9-9:::：， 雇い入れた労働者に対する配慮事項など雇用 ；
：管理に関する事項を報告していただきます。 ： 

ハローワークによる支給・不支給決定

l ④助成金の受給 ＼ 職場適応支援を行うため、第 1期支給申請後 ：
iにハローワーク職員が職場訪問を行います。 ； 

※第2期、第3期、第4期の支給申請は、 ③→④の流れになります。



発達障害者・難治性疾患患者雇用開発助成金対象疾患一覧 1 （別紙）

1番号1 痴名 ____J年| 疾病名 1番号l＿ 疾病名 ＿1 

「

T

1
-2
-3
-4
-5
-6
_7
-8
 9
1
0
-11
-12
-13
-14
-15
-16
i17
-18
-19
-20
-21
-22
-23
-24
-25
-26
-2
7
2
8
-29
-
30 

アイカルディ症候群

アイザックス症候群

I g A腎症
I g G 4関連疾患
亜急性硬化性全脳炎

アジソン病

ァッシャー症候群

アトピー性脊髄炎

アペール症候群

アミロイドーシス

アラジール症候群

有馬症候群

アルポート症候群

アレキサンダー病

アンジェルマン症候群

アントレー・ビクスラー症候群

イソ吉草酸血症

一次性ネフローゼ症候群

一次性膜性増殖性糸球体腎炎

1 p 36欠失症候群

遺伝性ジストニア

遺伝性周期性四肢麻痺

遺伝性膵炎

遺伝性鉄芽球性貧血

VATER症候群

ウィーバー症候群

ウィリアムズ症候群

ウィルソン病

ウエスト症候群

ウェルナー症候群

61 
--」

完全大血管転位症 121 

62 眼皮虎白皮症 122 
63 偽性副甲状腺機能低下症 123 
ー・
64 ギャロウェイ・モワト症候群 124 - -
65 急性壊死性脳症 125 

66 急性網膜壊死 126 

67 球脊髄性筋萎縮症 127 
—•- --
68 急速進行性糸球体腎炎 128’ 

69 強直性脊椎炎 129 
. - --
70 強皮症 130 

巨細胞性動脈炎71 131 
72 巨大静脈奇形（頚部口腔咽頭びまん性病変） 132 

→ • -

73 巨大動静脈奇形（頚部顔面又は四肢病変） 133 
l ---

74 巨大膀脱短小結腸腸管蛤動不全症 134 
ー，一
75 巨大リンパ筐奇形（頚部顔面病変） 135― 
76 筋萎縮性側索硬化症 136 

77 筋型糖原病 137 

78 筋ジストロフィー 138 

79 クッシング病 139 

80 クリオピリン関連周期熱症候群 140 
→ ←- -

81 クリッペル・トレノネー・ウェーバー症候群 141 

82 クルーゾン症候群 142 

83 グルコーストランスポーター 1欠損症 143 ----
84 I グルタル酸血症1型 144 
----↓  

85 グルタル酸血症2型 145 - ---
86 クロウ・深瀬症候群 146 
一~

87 クローン病 147 

88 

89 

90 

31 ウォルフラム症候群
ー ・
32 ウルリッヒ病
--→ 
33 HTLV-1関連脊髄症

34 AT R-X症候群

35 AD H分泌異常症

36 エーラス・ダンロス症候群
一

37 エプスタイン症候群

38 ___j エプスタイン病

39 I エマヌエル症候群

40 1 遠位型ミオパチー

41, 円錐角膜

42 黄色靭帯骨化症

43 黄斑ジストロフィー

44 大田原症候群

45 J オクシピタル・ホーン症候群 105 
46 I オスラー病 ，106」
ーゴ ＇ 47 : カーニー複合 ，107 

↓ -

48' 海馬硬化を伴う内側側頭葉てんかん 108 
l ~ 

49 潰瘍性大腸炎 109 
ーー一 ， 
50 下垂体前葉機能低下症 110 

51 家族性地中海熱 111 

52 家族性良性慢性天疱癒 112 

53 
化膿性無菌性関節炎・壊疸性膿皮症

・アクネ症候群
113 

--→ 

54 I 歌舞伎症候群

' 
躙

55 1 
ガラクトース—1ーリン酸ウリジルトランスI

フェラーゼ欠損症
一'

玉―
56 加齢黄斑変性

57 肝型糖原病

58 間質性膀脱炎（ハンナ型）
． 

59 環状20番染色体症候群

60 関節リウマチ

l 

91 

92 

93 
94 

95 

， 96 ， 
97 

98 
↑ 

99 

100 

101 

102 

103 
104 

116 

117 

118 

119 

120 
I 

クロンカイト・カナダ症候群

痙山重積型（二相性）急性脳症

結節性硬化症

結節性多発動脈炎

血栓性血小板減少性紫斑病

限局性皮質異形成

原発性局所多汗症

原発性硬化性胆管炎

原発性高脂血症

原発性側索硬化症

原発性胆汁性肝硬変

原発性免疫不全症候群

顕微鏡的大腸炎

顕微鏡的多発血管炎

高 Ig D症候群
好酸球性消化管疾患

好酸球性多発血管炎性肉芽腫症

好酸球性副鼻腔炎

抗糸球体基底膜腎炎

後縦靭帯骨化症

甲状腺ホルモン不応症

拘束型心筋症

高チロシン血症1型

高チロシン血症2型

高チロシン血症3型

後天性赤芽球病

広範脊柱管狭窄症

抗リン脂質抗体症候群

コケイン症候群

コステロ症候群

骨形成不全症

骨髄異形成症候群

骨髄繊維症

148 

149 

ゴナドトロピン分泌冗進症

Sp欠失症候群

コフィン・シリス症候群

コフィン・ローリー症候群

混合性結合組織病

鰊耳腎症候群

再生不良性貧血

サイトメガロウィルス角膜内皮炎

再発性多発軟酋炎

左心低形成症候群

サルコイドーシス

三尖弁閉鎖症

CFC症候群
シェーグレン症候群

色素性乾皮症

自己貪食空胞性ミオパチー

自己免疫性肝炎

自己免疫性出血病XIII
自己免疫性溶血性貧血

シトステロール血症

紫斑病性腎炎

脂肪萎縮症

若年性肺気腫

シャルコー・マリー・トゥース病

重症筋無力症

修正大血管転位症

シュワルツ・ヤンペル症候群

徐波睡眠期持続性棘徐波を示す
てんかん性脳症

神経細胞移動異常症

150 
神経軸索スフェロイド形成を伴う

遺伝性びまん性白質脳症

151 神経線維腫症

152 神経フェリチン症

153 神経有棘赤血球症

154 進行性核上性麻痺

155 進行性骨化性線維異形成症＿ ~ 
156 進行性多巣性白質脳症

~ → 

157 心室中隔欠損を伴う肺動脈閉鎖症

158 1 心室中隔欠損を伴わない肺動脈閉鎖症
c---・ 
159 スタージ・ウェーバー症候群
し→

160 スティーヴンス・ジョンソン症候群

161 スミス・マギニス症候群
← a 

162 スモン

163 脆弱x症候群
164 脆弱x症候群関連疾患
----
165 正常圧水頭症

166 成人スチ）ぽ寿

1167 成長ホルモン分泌冗進症
~ ~ 

168 脊髄空洞症----
169 脊髄小脳変性症（多系統萎縮症を除く）

170 脊髄髄膜瘤

171 脊髄性筋萎縮症

172 全身型若年性特発性関節炎

173 全身性エリテマトーデス

174 先天性横隔膜ヘルニア
ー1

175 先天性核上性球麻痺

， 176 先天性魚鱗癬

177 先天性筋無力症候群

178 先天性腎性尿崩症

179 先天性赤血球形成異常性貧血

180 先天性大脳白質形成不全症

63 



発達障害者・難治性疾患患者雇用開発助成金対象疾患一覧 2 （別紙）

番号1 疾病名 1番号1 疾病名 1番号1 疾病名

181 先天由風疹症候群 233 1 22qll.2欠失症候群 285 ペルーシド角膜辺縁変性症

ペルオキシソーム病
182 先天性副腎低形成症 234 乳幼児肝巨大血管腫 286 （副腎白投ジストロフィーを除く）

~' 
183 先天性副腎皮質酵素欠損症 235 尿素サイクル異常症 287 片側巨脳症

184 先天性ミオパチー 236 ヌーナン症候群 288 片側痙出・片麻痺・てんかん症候群
—• •—--
185 先天性無痛無汗症 237 脳腱黄色腫症 289 発作性夜間ヘモグロビン尿症

-18-6→ 先天性葉酸吸収不全 238 脳表ヘモジデリン沈着症 290 ポルフィリン症

187 前頭側頭葉変性症 239 膿疱性乾癬 291 マリネスコ・シェーグレン症候群

188 早期ミオクロニー脳症 240 嚢胞性繊維症 292 マルファン症候群

189 総動脈幹遺残症 241 パーキンソン病 293 慢性炎症性脱髄性多発神経炎
／多巣性運動＿ューロパチー

190 総排泄腔遺残 242 バージャー病 294 慢性血栓塞栓性肺高血圧症

191 総排泄腔外反症 •— 243 肺静脈閉塞症／肺毛細血管腫症 295 慢性再発性多発性骨髄炎

192 ソトス症候群 244 肺動脈囲柿高血圧症 296 慢性膵炎

193 ダイアモンド・ブラックファン貧血 ・-245→ 肺胞蛋白症（自己免疫性又は先天性） 297 慢性特発性偽性腸閉塞症
一 t ---↓  

194 第14番染色体父親性ダイソミー症候群 246 肺胞低換気症候群 298 ミオクロニー欠神てんかん—t 
195 大脳皮質基底核変性症 247 バッド・キアリ症候群 299 ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん

196 ダウン症候群 248 ハンチントン病 300 ミトコンドリア病

197 高安動脈炎 249 汎発性特発性骨増殖症 301 無牌症候群

198 多系統萎縮症 250 PCDH19関連症候群 302 無Bリポタンパク血症
199 タナトフォリック骨異形成症 251 肥厚性皮店骨膜症 303 メープルシロップ尿症

―200―’ 多発血管炎性肉芽腫症 252 非ジストロフィー性ミオトニー症候群 304 メチルマロン酸血症

201 多発性硬化症／視神経脊髄炎 253 皮質下梗塞と白質脳症を伴う 305 メビウス症候群
常染色体1憂性脳動脈症

一2叫 多発性嚢胞腎 と—2-54- → 肥大型心筋症 306 メンケス病

. 22-2000-4 3 ゴ5 -1 多牌症候群 255 ビタミンD依存性くる病／骨軟化症 307 網膜色素変性症
タンジー）頃 256 ビタミンD抵抗性くる病／骨軟化症 308 もやもや病

単心室症 ← 25-7 - ヒッカースタッフ脳幹脳炎 --309- モワット・ウイルソン症候群

206 弾性線維性仮性黄色腫 258 非典型溶血性尿毒症症候群 310 薬剤性過敏症症候群

207 短腸症候群 259 非特巽性多発性小腸潰瘍症 311 ヤング・シンプソン症候群

208 胆道閉鎖症 260 皮店筋炎／多発性筋炎 312 俣性遥伝形式をとる遺伝性難聴

209 遅発性内リンパ水腫 261 びまん性汎細気管支炎 313 遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん

210 チャージ症候群 262 肥満低換気症候群 314 4 p欠失症候群

211中隔視神経形成異常症／ドモルシア症候群 263 表皮水疱症 315 ライソゾーム病

212 中毒性表皮壊死症 ~ 264 ~ ヒルシュスプルング病（全結腸型又は小腸型） 316 ラスムッセン脳炎

213 I 腸管神経節細胞僅少症 265 ファイファー症候群 317 ランゲルハンス細胞組織球症

一2-14 TSH分泌冗進症 266 ファロー四徴症 318 ランドウ・クレフナー症候群

喜
TNF受容体関連周期性症候群 267 ファンコニ貧血 319 リジン尿性蛋白不耐症

低ホスファターゼ症 268 封入体筋炎 320 両側性小耳症・外耳道閉鎖症

天疱癒 269 フェニルケトン尿症 321 両大血管右室起始症
— l 

218 禿頭と変形性脊椎白症質脳を症伴う常染色体劣性 270 複合カルボキシラーゼ欠損症 322 リンパ管腫症／ゴーハム病

219 特発性拡張型心筋症 271 副甲状腺機能低下症 323 リンパ脈管筋腫症

-翌- l 特発性間質性肺炎 272 副腎白質ジストロフィー --32-4- 類天疱癒（後天性表皮水疱症を含む）

-221 | 特発性基底核石灰化症 273 副腎皮質刺激ホルモン不応症 325 ルビンシュタイン・テイビ症候群

2-2-2i 特発性血小板減少性紫斑病 -274 ブラウ症候群 326 レーベル遺伝性視神経症

223 特発性後天性全身性無汗症 275 プラダー・ウィリ症候群 327 レシチンコレス芝ロールアシルトランス
フエフーゼ欠損症

224 特発性大腿骨頭壊死症 276 プリオン病 328 劣性遺伝形式をとる遺伝性難聴

225 特発性門脈圧冗進症 277 プロピオン酸血症 329 レット症候群

226 特発性両側性感音難聴 278 PRL分泌冗進症（高プロラクチン血症） 330 レノックス・ガス トー症候群
--↓_  

227 突発性難聴 279 閉塞性細気管支炎 331 ロスムンド・トムソン症候群

ドラベ症候群 280 ベーチェット病 332 肋骨異常を伴う先天性側弯症

中條・西村症候群 281 ベスレムミオパチー

那須・ハコラ病 ← 282 ヘパリン起因性血小板減少症

軟骨無形成症 283 I ヘモクロマトーシス

難治頻回部分発作重積型急性脳炎 l 2841 ペリー症候群

※身体障害者、知的障害者、精神障害者に該当される方については、特定求職者雇用開発助成金の対象となりますので、
ご注意ください。詳しくは、都道府県労働局又はハローワークヘお問い合わせください。
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I平成27年 9月15日第41回社会保障審議会児童部会資料
小児慢性特定疾病その他の疾病にかかっていることにより長期にわたり療養を必要

とする児童等の健全な育成に係る施策の推進を図るための基本的な方針

（案）

児童福祉法の一部を改正する法律（平成二十六年法律第四十ヒ号。以下「改正法」

という。）により、小児慢性特定疾病児童等（児童福祉法（昭和二十二年法律第百六

十四号。以下「法」という。）第六条の二第二項に規定する小児慢性特定疾病児童等

をいう。以下同じ。）に係る法定給付としての小児慢性特定疾病医療費の支給や、小

児慢性特定疾病児童等自立支援事業が法に位置づけられ、平成二十七年一月一日に施

行された。

本方針は、法第二十一条の五に基づき、法第六条の二第二項に定める小児慢性特定

疾病医療支援の良質かつ適切な実施をはじめとして、国、地方公共団体等が取り組む

べき方向性を示すことにより、疾病児童等（法第二十一条の四第一項に規定する疾病

児童等をいう。以下同じ。）の健全な育成を図ることを目的とする。

第一 疾病児童等の健全な育成に係る施策の推進の基本的な方向

一 国並びに都道府県、指定都市及び中核市（以下「都道府県等」という。）は、

小児慢性特定疾病児童等及びその家族が必要な医療や支援等を確実に、かつ、

切れ目なく受けられるようにするため、当事者である小児慢性特定疾病児童等

及びその家族の意見を踏まえつつ、小児慢性特定疾病児童等の健全な育成に係

る施策の実施及び充実に努める。なお、施策の実施及び充実に当たっては、小

児慢性特定疾病児童等には、小児慢性特定疾病であって、指定難病（難病の患

者に対する医療等に関する法律（平成二十六年法律第五十号）第五条一項に規

定する指定難病をいう。以下同じ。）の要件を満たさない疾病に罹患している児

童又は児童以外の満二十歳に満たない者も含まれることに留意することが重要

である。

二 疾病児童等の健全な育成に係る施策は、疾病児童等の社会参加の機会が確保

されることを旨として、社会福祉をはじめとする関連施策との有機的な連携に

配慮しつつ、総合的に実施されることが必要である。また、施策の実施に当た

っては、関係機関、関係団体並びに疾病児童等に対する医療又は福祉、教育若

しくは雇用支援に関連する職務に従事する者その他の関係者（以下「関係機関

等」という。）、疾病児童等及びその家族が参画し、疾病児童等及びその家族の

個別のニーズヘの対応が図られることが必要である。

三 国及び都道府県等が講ずる小児慢性特定疾病児童等の健全な育成に係る施策

は、広く国民の理解を得ながら推進されることが必要である。

四 国及び都道府県等が講ずる小児慢性特定疾病児童等の健全な育成に係る施策

は、難病の患者に対する医療等の施策との連携を図る観点から、 難病の患者に

対する医療等の総合的な推進を図るための基本的な方針を踏まえつつ、実施さ

れることが必要である。
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五 国は、改正法施行後五年以内を目途とするその規定についての見直しの検討

結果に基づき、必要があると認めるときは本方針の見直しを行う。

第二 小児慢性特定疾病医療費の支給に関する事項

ー 小児慢性特定疾病については、法第六条の二第一項に定められた要件を満た

す疾病を小児慢性特定疾病医療費の支給対象とするよう、国は、疾病について

情報収集を広く行い、それぞれの疾病が置かれた状況を踏まえつつ、小児慢性

特定疾病の要件の適合性について適宜判断を行う。併せて、国際的な状況も含

めた医学の進歩に応じ、法第六条の二第二項に基づき小児慢性特定疾病ごとに

厚生労働大臣が定める疾病の状態の程度を見直すとともに、小児慢性特定疾病

の診断の手引きの見直しを推進する。

二 小児慢性特定疾病医療費の支給の目的が、小児慢性特定疾病児童等の健全な

育成の観点から、患児家庭に対する経済的支援を行うとともに、小児慢性特定

疾病に関する調査及び研究の推進に資することであることに鑑み、国は、小児

慢性特定疾病児童等であって医療費助成の申請をした患児に係る臨床データを

収集し、管理及び活用を行うため、医学的データベース（以下「小児慢性特定

疾病児童等データベース」という。）を構築する。小児慢性特定疾病児童等デー

タベースの構築及び運用に当たっては、国及び都道府県等は、個人情報保護等

に万全を期すとともに、小児慢性特定疾病児童等及びその家族は、必要なデー

タの提供に協力し、指定医（法第十九条の三第一項に規定する指定医をいう。

以下同じ。）は、正確な小児慢性特定疾病児童等のデータの登録に努める。

第三 良質かつ適切な小児慢性特定疾病医療支援の実施に関する事項

ー 小児慢性特定疾病について、できる限り早期に正しい診断が行われるよう、

国及び都道府県等は、日本医師会や小児慢性特定疾病に関係する学会等の協力

を得て、指定医の育成を行うことが重要である。

二 国は、小児慢性特定疾病の診断の際に活用できるよう、国際的な状況も含め

た医学の進歩に応じ、診断の手引きの見直しの推進及びその周知を図る。

三 小児慢性特定疾病の診断後は、できる限り身近な医療機関で適切な治療が受

けられるよう、都道府県等は、小児慢性特定疾病医療支援を行うことが可能な

医療機関に対して、指定小児慢性特定疾病医療機関（法第六条の二第二項に規

定する指定小児慢性特定疾病医療機関をいう。）の指定申請を促す等、小児慢性

特定疾病児童等に対する医療提供体制の確保に努める。

四 都道府県は、小児慢性特定疾病児童等への支援策等、地域の実情に応じた小

児慢性特定疾病に関する医療を提供する体制の確保に向けて必要な事項を医療

計画（医療法（昭和二十三年法律第二百五号）第三十条の四第一項に規定する

医療計画をいう。）に盛り込むなどの措置を講じるよう努めるとともに、それら

の措置の実施、評価及び改善を通じて、必要な医療提供体制の構築に努める。
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五 国は、成人後に主に成人医療に従事する者に担当が移行する小児慢性特定疾

病児童等について、モデル事業を実施し、小児慢性特定疾病に関係する学会等

の協力を得て、主に小児医療に従事する者から担当が移行する際に必要なガイ

ドを作成し、都道府県等や医療従事者に周知する。また、都道府県等は、その

ガイドを活用し、小児期及び成人期をそれぞれ担当する医療従事者間の連携0)

推進に努める。

六 国は、前号の医療従事者への周知を行う際、成人後においても主に成人医療

に従事する者に担当が移行しない小児慢性特定疾病児童等については、成人後

も引き続き主に小児医療に従事する者が、必要に応じて主に成人医療に従事す

る者と連携しつつ、必要な医療等を提供することについて、併せて周知する。

第四 小児慢性特定疾病児童等自立支援事業に関する事項

ー 小児慢性特定疾病児童等の将来の自立を支援するため、都道府県等は、小児

慢性特定疾病児童等自立支援事業の積極的な実施に取り組むものとする。小児

慢性特定疾病児童等自立支援事業の実施に当たっては、都道府県等は、地域に

おいて疾病児童等の自立を支援する体制を確立するために都道府県等が設置す

る慢性疾病児童等地域支援協議会における検討内容を踏まえ、相談支援に加え

て、一時預かり等の日常生活支援、患児同士や患児と患児であった者等との相

互交流支援、相談等の機会を通じた雇用情報の提供等の就労支援、通院の付添

い等の介護者支援、学習支援等を実施するなど、事業内容の充実に努める。

二 小児慢性特定疾病児童等自立支援事業の実施に当たっては、小児慢性特定疾

病児童等及びその家族の意見を踏まえるとともに、疾病児童等を支援する関係

機関等の間で、共通認識を持って、連携した支援を行うことが重要であること

から、都道府県等は、慢性疾病児童等地域支援協議会に患者会又は家族会の代

表者、小児慢性特定疾病児童等、その家族、医療従事者、福祉サービスを提供

する者、教育関係者、就労支援関係者、事業主等を加え、事業内容を検討し、

実施するよう努める。

三 都道府県等は、疾病児童等及びその家族に対して支援を行っている地域の患

者会、家族会、特定非営利活動法人等の協力の下に小児慢性特定疾病児童等自

立支援事業を円滑に実施するよう努める。

四 小児慢性特定疾病児童等自立支援事業の積極的な実施及び内容の充実を図る

とともに、地域間格差が生じないようにするため、国は、小児慢性特定疾病児

童等自立支援事業の先進的事例や好事例等の情報提供を行うなど、都道府県等

の取組を支援する。

五 小児慢性特定疾病児童等及びその家族のニーズを踏まえた支援が提供できる

よう、国は、成人後を含む小児慢性特定疾病児童等の就労状況や生活実態の把

握をはじめ、療養生活、自立支援、家族支援など疾病児童等の健全な育成に資

する調査及び研究の実施及び充実に努める。また、都道府県等は、小児慢性特
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定疾病医療費の支給や小児慢性特定疾病児童等自立支援事業等の実施を通じて、

小児慢性特定疾病児童等及びその家族のニーズを把握することが重要である。

第五 小児慢性特定疾病児童等の成人移行に関する事項

ー 小児慢性特定疾病児童等が成人後も必要な医療等を切れ目なく受けられるよ

うにするため、第三の五及び六に規定する取組を進めるとともに、国及び都道

府県等は、小児慢性特定疾病児童等の健全な育成に係る施策の実施に当たり、

小児慢性特定疾病児童等の成人期を見据えて、福祉サービスに関する施策等の

各種支援策との有機的な連携に配慮しつつ、包括的かつ総合的に実施すること

が重要である。

二 国は、小児慢性特定疾病であって、指定難病の要件を満たすものについて、

切れ目のない医療費助成が受けられるよう、成人後も医療費助成の対象とする

よう検討する。

三 小児慢性特定疾病児童等の成人後の自立を支援するため、国は、第四の五に

規定する成人後を含む小児慢性特定疾病児童等の就労状況や生活実態の把握に

努めるとともに、小児慢性特定疾病児童等自立支援事業等と成人に対する各種

の自立支援策との連携強化など、その自立支援に資する環境整備を図る。

四 小児慢性特定疾病児童等の成人後の自立を支援するため、都道府県等は、小

児慢性特定疾病児童等自立支援事業の内容の充実を図る。また、国は、小児慢

性特定疾病児童等自立支援事業の先進的事例や好事例等の情報提供を行うなど、

都道府県等の取組を支援する。

第六 疾病児童等の健全な育成に資する調査及び研究に関する事項

一 国は、治療方法の確立に向けて小児慢性特定疾病の各疾病の病態を解明する
ための研究事業や、小児慢性特定疾病の各疾病に関する現状の把握、疾病概念

の整理、診断の手引きの作成や改訂を推進するための研究事業を実施する。

二 国は、小児慢性特定疾病に関する研究の推進に資するよう、指定難病の患者

のデータベースの構築と連携しながら、小児慢性特定疾病児童等データベース

を構築する。

三 国は、小児慢性特定疾病児童等データベースを構築し、小児慢性特定疾病に

関する調査及び研究に有効活用できる体制に整備する。

四 国及び都道府県等は、小児慢性特定疾病に関する研究への活用のため、小児

慢性特定疾病児童等のデータを研究機関に提供するに当たっては、個人情報の

保護に十分配慮するよう努める。

五 国は、第四の五に規定する成人後を含む小児慢性特定疾病児童等の就労状況

や生活実態の把握をはじめ、療養生活、自立支援、家族支援など疾病児童等の

健全な育成に資する調査及び研究の実施及び充実に努める。

六 国は、疾病児童等の健全な育成に資する調査及び研究の推進に当たっては、
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難病（難病の患者に対する医療等に関する法律第一条に規定する難病をいう。）

の病因や病態の解明、医薬品、医療機器及び再生医療等製品の開発を推進する

ための実用的な研究や、既に薬事承認、保険収載されている医薬品の適応外使

用開発等のドラッグ・リポジショニングのエビデンス構築に係る研究を含む他

の調査及び研究との適切な連携を図るよう留意する。

七 国は、小児慢性特定疾病に関する研究その他疾病児童等の健全な育成に資す

る調査及び研究により得られた成果について、ウェブサイトヘの情報掲載等を

通じて、国民に対して広く情報提供する。

第七 疾病児童等に対する学校教育、福祉サービスに関する施策、就労の支援に関す

る施策との連携に関する事項

疾病児童等の健全な育成に係る施策が、福祉サービス、乳幼児期からの発達支

援、就学前教育、学校教育、就労支援に関する施策と有機的に連携し総合的に実

施されるよう、都道府県等は、慢性疾病児童等地域支援協議会の活用等により、

疾病児童等の健全な育成に係る施策への関係機関等の理解と参画が得られるよ

う努める。

二 国は、都道府県等における小児慢性特定疾病児童等の健全な育成に係る施策の

取組状況や課題を把握し、都道府県等に対し情報提供するとともに、教育機関等

に対し、小児慢性特定疾病児童等の健全な育成に係る施策の趣旨や事業内容等を

周知し協力を促すよう努める。

＝ 小児慢性特定疾病児童等及びその一族からの個別の相談に応じた適切な支援
が提供されるよう、都道府県等は、その実施する小児慢性特定疾病児童等自立支

ャ事業における相談支「を担当する者として小児慢性特定疾病児童等自立支ヤ

＝を配置する等により、関係機関等との連絡及び調整を行い相談の内容に応じて

関係機関等につなぐほか、個別に各種の自立支援策の活用を提案する等に取り組

むよう努める。

四 国は、障害者の日常生活及び社会生活を総合的に支援するための法律（平成十

七年法律第百二十三号）に基づき障害福祉サービス等の対象となる特殊の疾病に

ついて、小児慢性特定疾病の対象疾病の検討を踏まえて見直しを検討する。また、

市区町村は、小児慢性特定疾病の特性に配慮した福祉サービス等の内容の充実に

努める。

五 福祉サービスを提供する者は、訪問診療、訪問看護等の医療系サービスと連携

しつつ、小児慢性特定疾病児童等のニーズに合ったサービスの提供に積極的に努

める。国は、医療と福祉が連携した先駆的なサービスについて把握し、普及に努

める。

六 国は、疾病児童等の教育の機会を確保するため、疾病児童等に対する学習支援

や疾病の自己管理方法の習得のための支援を含め、特別支援教育を引き続き推進

する。
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七 小児慢性特定疾病児童等の就労とその継続を支援するため、都道府県等は、小

児慢性特定疾病児童等自立支援事業の実施に当たり、学校教育段階から疾病の自

己管理方法の習得のための支援を行うことや、資格取得等により疾病の状態等に

合わせて働きやすい仕事に就けるよう就労支援機関等の協力の下での相談等の

機会を通じた雇用清報の提供や職業訓練の実施等に取り組むことが重要である。

八 国は、第四の五に規定する成人後を含む小児慢性特定疾病児童等の就労状況や

生活実態の把握に努めるとともに、難病の患者に対する医療等の総合的な推進を

図るための基本的な方針を踏まえつつ、適切な就労支援等を含む小児慢性特定疾

病児童等自立支援事業と成人に対する各種の自立支援策との連携強化に取り組

む。

第八 その他疾病児童等の健全な育成に係る施策の推進に関する事項

一 国、地方公共団体及び関係団体は、小児慢性特定疾病に対する正しい知識と、

疾病児童等に対する必要な配慮等についての国民の理解が広がるよう、啓発活動

を行うことが重要である。

二 国及び都道府県等は、医療費助成の申請方法、小児慢性特定疾病児童等自立支

援事業や相談支援の窓口の紹介など、小児慢性特定疾病児童等及びその家族をは

じめとする関係者が必要とする正確でわかりやすい情報を充実させ、その提供に

努める。

三 国及び都道府県等は、小児慢性特定疾病児童手帳の一層の周知を行うことが重

要である。また、国は、小児慢性特定疾病児童手帳や医療受給者証（法第十九条

の三第七項に規定する「医療受給者証」をいう。）の取得に係る手続の簡素化等、

これらの取得を促進する方策について検討する。
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! l り~ ~i.t t1tilJJ成0)対依1姐iりを砿）くします
新たに107疾病を助成の対象とし、小児慢性特定疾病は704疾病に
拡大されます。

2児iii(J）健令な打成を11(Iりと しも 社会参hlle
l,,..lt k̂i加）允火を図ります
「小児慢性特定疾病」の児童の自立を支援する事業を開始します。

3患行さん0)田Il力浚わりま甘
医療費の自己負担の割合が、全員 2割となります。

所得に応じ、自己負担する金額の限度額が変わります。
（これまで小児慢性特定疾病の医療費助成を受けていた方の中には、今まで以上に自己負担
をお願いすることもあります。）

助成の申請については、主治医にご相談の上、都道府県・指定都市・中核市
の窓口にお問い合わせください。

※問い合わせ窓口については下記ホームページから確認できます。

「小児慢性特定疾病情報センター」のホームページを新設します。
（独立行政法人国立成育医療研究センターが運営しています）

［示盃―品．厨

ぐう厚生労働省
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医療費助成の対象として追加された小児慢性特定疾病 (107疾病）

慢性呼吸器疾患

慢性心疾患

内分泌疾患

膠原病

血液疾患

免疫疾患

神経・筋疾患

喜
高安動脈炎

多発血管炎性肉芽腫症

7 
1 16 1結節虹多翌二動脈炎
I 17 顕微鏡的多発血管炎

I 18 好酸球性多発血管炎性肉芽腫症

19 1再発性多発軟骨炎

1 20 ！強皮症

1 21 1混合性結合組織病

l 22 家族性地中海熱

l 23 クリオビリン関連周期熱症候群□疇戸年発転五五ィドーシス
I 25 インターロイキン I受容体拮抗分子欠損症

I 26 ファンコニ貧血-—• --- -
27 1再生不良性貧血

28 1自己免疫性リンパ増殖症候群 (ALPS)

29 ！鰤夏脳瘤

i 1 36 Iダンディー・ウォーカー症候群
I 

立 」先天性水頭症---

三: 38 ジュベー）凶尼候群関連疾患 -― 
39 l神経皮膚黒色症
＇ 
4o i ゴーリン症候群（基底細胞百~I症候群）
r l 
41 フォンヒッペル・リンドウ病

…コヶ-イン症候群 ― 
旦皮質下嚢胞をもつ大腿型白質脳症

; 44 I白質消失病

——+ | 45 1非症候性頭蓋骨譴合早期癒合症 一
i 46 1アベール症候群
; 47 Iクルーゾン病
4, 48 1遺伝性運動感覚ニューロパチー

49「デュシェンヌ型筋ジストロフィー
i so エメリー・ドレイフス型筋ジストロフィー
1 51 1肢帯型筋芝ストロフィー ―― ーニニ
工野翌型節ジストロ石— _＿ 
53 シュワルツ・ヤンペル症候群

1 54 1ウンフェルリヒト・ルントボルク病

性症

翌 」変形性筋ジストニー

ピ59 パントテン酸キナーゼ関連神経変性症60 j乳児神経軸索ジストロフィー

I 61'乳児両側線条体壊死
I― i -
62 先天性ヘルペスウイルス感染症←-L--
63 I先天性風疹症候群I 
l 64 lエカルディ・グティエー）以候群
I_...::-.. -.:::-:.. -

I 65 ラスムッセン脳炎

盃回部分発作重積型急性脳炎

67 I多発性硬化症
ーゴ――
i 68 I 
， 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
I ! 69 I重症筋無力症

直□脊髄性筋萎縮症
! 71 1もやもや病

慢性消化鰤患 上匹□3這し一腺腫性ポリポーシス
三；員瘍性大腸炎

74 クローン病

ニ 急性肝不全（昏睡型）
•—• I 
76 i新生児ヘモクロマトーシス
L 77 1先天性門脈欠損症
-1 
I 78 門脈・肝動脈痩
• 一;-1 i 79遺伝性膵炎
80 I短腸症
81 !ヒルシュスプルング病

I 82憫性特発性偽性腸閉塞症

! 53 ]巨大膀脱短小結腸腸管蛭動不全症
84 腸管神経節細胞僅少症

i 85 1肝巨大血管腫
I 

1 86寸総排泄腔遺残

＇函］し涌泄腔外反症 一

染色体又は遺伝子 i 88 ！コフィン・ローリー症候群

に変化を伴う症候群i89 iソトス症候群

皮膚疾患
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I 90 スミス・マギニス症候群. - i 
I 91 ，ルビンシュタイン・テイビ症候群

92 I歌舞伎症候群
I 93 Iウィーバー症候群

！ 

! 94'コルネリア・デランゲ症候群
I l 95 jベックウィズ・ヴィーデマン症候群
i 96 1アンジェルマン症候群
'97 ! Sp—症候群
I -i 98 4p—症候群
l—-—r; 99 i 18トリソミー症候群＿＿」＿！ i 100 ! 13トリソミー症候群
, 101 Iダウン症候群

宣群ー一
I I 102; CFC症畔

I 
106 I膿疱性乾窟（汎発型）

i 107 Iレックリングハウゼン病（神経線維腫症 I型）



1 悪性新生物群
平成27年10月14日版

小児慢性特定疾病惰輯センター疾患一覧 Pl’1ガ労働'n?;,』;（第四I'iL• l /i9}） 
大分類 細分類 区 分 番 5} 伏射名

l 臼血病 I りり駆B細胞る性リンパ性白血病 l‘1 rtll約 80 前駆ll細胞．包t1リン，、性I’lliIlが＂
1 白血病 2 成熟B細胞忍性リンパ性白血病 I‘IIIll訥 77 成熟IJ細胞‘』．ヤI,リン9、11:I‘lIIII射

1 白llll病 3 T細胞急性リンパ性白血病 r i ill糾 81 1糾l胞．’よ性リンヽ ヤヽJ.1'11111糾

1 臼血病 4 急性行髄性白血病、最禾分化 I‘I IIll病 71 急竹，1＇け附 '9:I’IIIII柄、 iri木分化

1 白血栖 5 成熟を伴わない急性骨簡性白血病 I‘IIIll柄 79 成熟をfl’．ォ，t;し・急ヤ9:1.tllliヤlr'iilll納

I fl血病 6 成熟を伴う急性令髄性白血病 I’I IIll糾 78 成熟をfI'・ う急ヤI:1'情逍竹l'llflll,;j

1 白血病 7 急性前骨髄球性白血病 l'IIIli糾 74 急11..liiJ•Itllli球ヤIl’! IIIl糾

1 白血病 8 急性骨髄単球性白血病 I‘IIIIi糾 72 急fl,iilllJりi球f!Jlllll糾

l 白血病 ， 急性単球性白血病 I‘I lil1訥 75 ふヤ9:ii＼ぶt1［’IIIII恥
l 臼血病 10 急性赤臼血病 I, 1川1糾 7 1 急ft,/J<l'IIIIL柄

1 臼血病 II 急性巨核芽球性白血病 !'!llll仙 711 急fl:l,t亥牙球付1・1011納

1 臼血病 12 NK（ナチュラルキラー）細胞臼血病 (I IIII糾 82 NK（ナナュウルキう-)刹l)IUI‘llfll訥

1 臼血病 13 慢性骨髄性臼血病 (lllll糾 8:1 怜性竹髄付I’IIhl柄

1 白血病 14 慢性，，髄単球性白血病 (I血糾 84 1怜tt1・「髄II＼球tlt'11f11かり

1 臼Jlll病 15 若年性骨髄単球性日血病 l‘I IIIl栢 7(i I'乃I:fi•1'「骰 9t球fI I•I IIIl1,＂ 
1 臼血病 16 1から15までに掲げるもののほか、臼血病 「IIIlli社 8, 79)からH4Jてに掲ifろも0)V)｛；か、 9‘lifll糾

2 ，~馳貨形成症候群 17 件髄貨形成症候群 1'「髄如fj成1』ド候訂 44 1’I・骰ilし1f9J9いi[｛',:I罪
3 リンパ謄 18 成熟B細胞リンパ謄 リンハ腫 沼； 成熟li細胞リンハ眺

3 リンバ謄 19 未分化大細胞リンパ腫 リンハ}F ~)(J A：分化大月Ilirdリンハ肘f'

3 リンバ謄 20 Bリンパ芽球性リンバ瞳 リンハ柑Tl 88 IIリンハ牙球付リンハ肘r,

3 リンバ1!1' 21 Tリンパ芽球性リンパ謄 リンハ柑T[ 87 T リン 9 ヽり~球fI・リン 9 ヽ肘r,

3 リンパ肝 22 ホジキン (Hodgkin) リンパ肝 リンハ肝I 8!) ホジキンリン，‘}Ii

3 リンバ謄 23 18から22までに掲げるもののほか、リ ンパ謄 リンハ莉 9 1 86から！）（）上てに粕iFろものい1iか、 リンハ}fl

4 組織球症 24 フンゲルハンス (Langerhans)細胞組織球症 ~I紅比1,i‘ 4(i うンゲルハン 7.ijll胞組紅．球9,r

4 組ほ球症 25 血球貪食性リンパ組織球症 糾紅球/,is 45 IIIl球貨食付•リ／ 9 、~[紐球1,i・

4 組鰈球症 26 24及び25に掲げるもののほか．組繹球症 糾紐球1,i; 47 4-，及しヽ 4(；に掲IIろらV),'）ばか、糾紐球9、i'

5 固形謄瀑（中枢神経系謄瘍を除く。） 27 神経芽腫 固形ト梱i(、旧悧,;;系1卜fi1りを除く ） 21) 神粁牙腫

5 固形謄渇（中枢神経系謄瘍を除く。） 28 神経節芽謄 固形肺出（中枢神経系帥鈷を枕く ） '.!I 神粁節斗Hi

5 固形謄瘍（中枢神経系謄澳を除く。） 29 網膜芽細胞謄 枯1形}"4は（中枢神§f系り＂船を枕く ） 4(） 劉朕牙科II胞}9

5 固形謄瘍（中枢神経系謄渇を除く。） 30 ウィルムス (W1lms)臆瘍／腎芽Ill. 1/,1形腫船（中枢神社系》阻り，，枕く ） 5 ウィルムス肝油 ffり・肘Il

5 固形謄怠（中枢神経系踵瘍を除く。） 31 贄明細胞肉臆 閻形作T14ii（中枢神粍系~r,叫を枕く ） 2’I \'f り 1~1111凶 IKIIHr,

b 固形肝Jl.;（中枢神経系肝船を除く。） 32 門細胞1,'，'， 固If徘Tiiii（中枢神経系ルft1りを1，'(.< ／ 22 ft軋II胞IM

5 固形謄1塁（中枢神経系謄環を除く。） 33 肝芽謄 固9杉腫税（中枢神経糸片ft1いを除く ） !} 111炉HI

5 固形謄瘍（中枢神経系謄瘍を除く。） 34 肝細胞癌 固Ifft腫紺（中什（神粍系脚りを防く ） JO iII淵1胞癌

5 固形謄瘍（中枢神経系謄湯を除く。） 35 ⇔肉謄 固形柑fl紺（中枢神粍系~fljjJ を除く ） 1 3 1’i'| i:J H I 

5 固形11!1瘍（中枢神経系11!1瘍を餘く。） 36 怜飲竹謄症 固形即り（中枢神紆系りIIIりを院く ） 14 11·蛉 i’I•I卜fi9,-,

5 固形腔瘍（中枢神げ系11!瘍を椋く。） 37 軟骨肉謄 固／f婚fi14（中枢神tf系即りをt,r＜ ／ 氾 牧 i'tl 勺 ~r,

5 固形謄環（中枢神経系謄瘍を除く。） 38 軟骨芽細胞謄 固形り阻り（中fl（神社系~I叫を除く 1 .II lヽktt牙惰II’reJIHi

5 固形謄瘍（中枢神経系1!1!環を徐く。） 39 悪性伶巨細胞謄 |，り1形帥9ょ1り消（神社系帥9りをFrく ） I 芯‘件iii，月II胞M

5 固形謄茂（中枢神経系腫環を除く。） 40 ユーイング (Ewing)肉謄 11,1形ルIHり 199渭（神If系}IIりをEf< 1 ~I ユーイング1<JM,
5 固形抒怠（中枢神経系隆瘍を院く。） 41 水分化神経外胚葉性謄潟（木梢性のものに銀る。） 固形帥船（中月9h[91f 系 ~r, 几！を Lr < ／ ‘i (i 人分化b|9t・f外Illヽe:rll►fil~ (I、H'if19）ものに11↓ろ ） 

5 固形}F1ら（中枢神経系片＂らを除く。） 42 横紋筋肉肝 lallfl~T,瘍（中枢 Pl1 糸 f 系 11阻りを称く ） 1; 横杖筋肉肝l

5 l,9,1形肝1;;（中枢神経系肝I;,；を除く 。） 43 忠性ラプドイド即；； l占1形帥iり（中枢ト19iわ系If佃，1を9:r.＜ ） 4 氾り’I:7 -1ドイドりriiiJ

5 B]形腫瘍（中枢神紆系謄瘍を除く。） 44 木分化肉謄 |li|1杉1,「IiLI（中村（神粁井1トr，JI,1を1，'r.（ ） :17 人分化l勾肝［

5 固形神1g（中枢神経系謄環を粽く。） 45 線雑形成性小円形細胞府渭 固形Hfi1り（中什(h|I§和tiHiりを肱く ） 26 杞AHI~ 9杉1』,ti·I 、|＇ llf;~lllfc~fllり

5 1,,1形謄11.¥（中枢神経系謄名を餘く。） 46 線雑肉謄 固形*flfij1,1,fl（神；t井lト[iiりを粕t( l 27 船糾,,11帷

5 [SJ形謄渇（中枢神経系謄場を餘く。） 47 沿胆肉謄 固形腫叫 1,1憎悧l,gwriiりを称く ） 8 n・t膜1対肘r，

5 [S」形神1:（中枢神経；；；腔潟を防く。） 48 明細胞肉Ill（腎明細胞肉謄を除く。） li.11杉肺 Iは（中枢 ~I 社系腫叫七称く ） 3 !） 叫肖11胞l勾H1 m,,1~111rci1<-111［凶竹く ＼ 

5 固形謄戊（中枢神経系謄環を除く。） 49 胞央状軟部肉勝 l,',1/f婚r，'↓ （中り(h1lIt系りr,,i.:を除く ） ,¥C, IU "!ik|火;1りたJ}f

5 固形謄滉（中枢神経系謄瘍を除く。） 50 平，骨筋肉Ill! I,',1形柑"'JI91渭（神if系りf,t'.：をtt< 1 . i i 1‘fi 1ilり1>1贔I

5 固形謄渇（中枢神経系謄瘍を除く。） tll 脂肪肉臆 1,1形帥叫 1中枢神令t系ルiiりをttく ） 17 IIf，III］松It「＇

5 固形謄潟（中枢神経系謄潟を除く。） 52 ネ分化胚細胞謄 固形tr,1i:"''枢神if系りI1りを枕く ） “ 
A、1r（ヒIllヽ礼IIりUIHI9 

5 固形謄滉（中枢神経系腫瘍を除く。） 53 胎児性癌 固形tMi!,,,,枢神粁系肋叫を枕く ） 28 胎リifI紐

5 囚形肝此（中桁神経系肝似を除く。） 54 多胎芽肝 l1,1 形 ~r,的,,,,彬神tf系帥叫と称く ） , ； I I ,'胎りり「＇

5 凶形肝g,；（中枢神経系Ill,批を除く。） 55 卵必火肝（卵必汝hT,船） 固形即り（中彬HI§¢系りT1iりを沈く ） 42 ali iI,fH肺

5 固形謄陽（中枢神経系謄瘍を除く。） 56 絨毛癌 固形肝11り（中枢Pll象t系腫船を除く ） 18 枝臼V;

5 r,1形謄瘍（中枢神経系謄瘍を除く。） 57 混合性胚細胞謄瘍 固It夕柑fi1り（中fflp[,粍系肺也を体く ） l (； :Jと(?fI l i 貨llll~IH!li;

5 固形謄瘍（中枢神経系謄瘍を除く。） 58 11索間質性謄渇 固形純Iii（中り作1,紆系腫Ii;¥をttく ） 25 ヤIオ：I：iIr」1'1片f11り

5 固形謄場（中枢神経系謄瘍を除く。） 59 副腎皮質癌 固形MI1り （中彬神耗系純叫々玲く ） 3 3 i,Jlll'fi)(,tl癌

5 固形1!1瘍（中枢神経系謄税を除く。） 60 甲状腺癌 固形Mi凶 （中枢p¥1粁系ルfi叫を除く 1 l. i 甲i)：腺船

5 固形謄場（中枢神経系謄瘍を除く。） 61 上咽頭癌 固形純叫（中り作1,令tIi、*fl叫を枕く ） 1 9 I咽 9(It;・，

5 固形謄潟（中枢神社系謄瘍を除く。） 62 唾液腺癌 l,',I形トT,iし；い19彬神粁系tf,札J,.,枕く ） 公） 師液1似A9、

5 固形謄丸（中枢神経系謄環を除く。） 63 悪性黒色謄 IIJ形M曲 19日{I神阜f系胚紺ん枕く ） 2 咆付’’'色 l►f,

5 固形謄内（中枢神経系1!1!瘍を除く。） 64 褐色細胞臆 固形》Ti紺 19日¥I.神if系llftlりをttく ） 7 褐色紺1り包IHT，

5 l,',IR,肝似（中枢神経系肝船を除く。） 65 ；息性胴腔肘1̀ 固形純ju（小枢神耗系'iiりと佐く ） I 咆9付•耐恥~rr

5 固形謄渭（中枢神経系謄瘍を除く。） 66 胴膜肺芽謄 固形H叫（小彬神if系MI1りシi,'f,＜ ) 12 Iw校りIi 牙 ~fl

5 固形謄場（中枢神経系謄場を除く。） 67 気管支1!1瘍 固形トTiIM（中彬PIlIf系Mllilを[,t.く ） II 気n・ょ}[11り
5 固形謄鳩（中枢神経系謄環を除く。） 68 膵；；腫 固／f淋Ti1M（中枢神経系肘I1りを麻く ） 24 膵 i,•I帷

5 固形謄瘍（中枢神経系謄忠を除く。） 69 
27から68までに掲げるもののほか、固形謄遭（中枢神
経系謄湯を除く。）

枯1斤外Hi1り （中H{PIIit#Ji,r11りをt,tく ） 4:1 
1から42上でに掲ifるもり）V)1げか． [,',19f)hf11ば（l団（神;t
糸柑r'起をt,t( I 

6 中枢神経系謄瀑 70 毛様細胞性星細胞賤 中枢神粍系腫紺 68 L様糾lIIUfI:），t絹II胞Ifft

6 中枢神経系謄瘍 71 びまん性星細胞謄 中枢神粍系腫叫 64 びよん性），！細胞桃

6 中枢神経系謄潟 72 退形成性星細胞謄 中枢神経糸腫叫 ri:i 迅形1』9性 1,1_ 紅II胞 ~fl

6 中枢神経系謄瘍 73 膠芽臆 中柑HI粍系~11船 52 膠井肝l

6 中枢神経系謄瘍 74 上衣腫 中枢神托系帥船 5:i l・tdfo 

6 中枢神経系腫瘍 75 乏突起神経膠腫（乏突起膠腫） 中枢神社系腫粕 rぅ,, 乏突と神紆！問ri
6 中枢神経系即；； 76 勤芽肝 中枢神経系腫税 58 髄；；腫

6 中枢神経系謄環 77 頭蓋咽頭謄 中枢神粍系腫税 6(） 頭盆咽vii腫

6 中枢神経系謄還 78 松果体謄 中枢神粍系肺紺 54 松火9ん肝T1

6 中枢神経系謄瘍 79 脈絡霞乳頭謄 ,,消（神i朽f・柑Iiig G7 脈餡沿乳頒IHI

6 中枢神経系謄湿 80 鮪膜謄 中枢神経系腫紺 59 割校1帷

6 中枢神抒系謄場 81 下垂体腺謄 ，9,H(神粍系腫jii 50 ト•,R体腔Hr，

6 中枢神経系謄瘍 82 神経節膠腫 中枢神粍系腫粘 56 神t・tll1I柑腫

6 中枢神経系謄瘍 83 神経節謄（神経節細胞謄） 中枢PII§わ砂r，似 57 神托節肘r1

6 中枢神経系謄怠 84 釘索腫 中彬神社系肺的 62 (r索師

6 中枢神経系hr，,；； 85 
禾分化神経外胚葉性腫瘍（中枢性のものに限る。） （中

枢神経系原始神経外胚槃性謄渇）
中枢神経系hr，4)A 66 人分化神経外I~, 災fl りr11u i,9，り什’Iし）もいに取ろ ） 

6 中枢神経系肝船 86 
異型奇形謄瘍／フプドイド謄瘍（井定型奇形謄様ラプト・

イド謄瘍）
,1消（神象t系11f11U 49 汎叩令lf)~Ttlり／うプ ドイド腫叫

6 中枢神経系腫怠 87 悪性神経鞘謄（悪性末梢神経鞘謄環） ＇団（神 if系肺似 48 地11• 神抒粕~r,

73 



小児慢性特定疾綱惰輯センター疾患一貫

大分類 細分類

6 中枢神経系腫瘍 88 I神経鞘謄
6 中枢神経系1111瘍

6 中枢神経系謄瘍

89 1奇形Ill（頭蓋内及び脊柱管内に限る。）
90 頭蓋内胚細胞Ill瘍

中り｛神粍系腫紺

中枢神経#:11f1“
中枢神粍系帥也

区分

平成27年10月14日版

"’t9月慟，n：’iぷ IW.四<'iL: I・ /il}) 

1i} |:；:：[？叫I豆 r二，：；ぅ l

i;1 I 汎 1 と l/ii(；細胞りH~，I 6 中枢神経系膿瘍 91 170から90までに掲げるもののほか．中枢神経系腫瘍 I |中枢神if．系州T,瘍 (；!） |48から（；8上でに肋9るも6)6):tか、小州神tf系'r,iy

2 慢性腎疾患

小児慢性特定疾綱惰輯センター疾患一貫 H’Iづ労働'Ii;'iぷ (.l四l’il:1 /i:｝） 

大分類 細分類 1><: 分 爵，｝ 牧糾名

1 ネフローゼ症餃群 I フィンランド型先天性ネフローセ症仮訂 了・フローゼ9,i”候群 2.I フィンうンド ~I ん）、クI (,7Uーセ9,ititr 

l ネフローゼ症候群 2 びまん性メサンギウム磁化症 ネ •I ローゼ9,i i,:nt 22 び：上ん,tiメサンキウ．9．鈍化1,i
l ネフローゼ症候g 3 微小変化型ネフローゼ症候群 トフローゼl,i'餃1" 21 微小変化Itlt•7 tl ーゼ9,i•(I出 tr

l ネフローゼ症候訂 4 巣状分節性糸球体硬化症 ネ •I ローゼ1,j 似群 2() 巣状分節ti糸駄休納化9,i

I ネフローゼ症候訂 5 膜性腎症 ネ？ローセ症候群 24 膜t1:ft9,i:

I ネフローゼ症候閉 6 1から5までに掲げるもののほか、ネフローセ症候群 ネツローゼ1,i餃群 2:＇ 2(）から241で(JUifるし9)09:t1，．、ネソロ―-t.:1』iり9:tr

2 慢性糸球体腎会 7 |qA腎症 惰tiィ士ki令門欠 2'1 lg.＼仔1,i.

2 慢性糸球体腎会 8 メサンギウム増殖性糸球体腎炎 (lgAド臣を詫く。） 慢性糸球体門欠~ 9 !） メサンギウム trl~tl糸球{"’fK Ilg.W市，卜をf-'fく ） 

2 慢性糸球体腎炎 ， 膜性増殖性糸球体腎炎 悛ヤI糸球体粁欠 .17 収r1ll'l；；＇付 4’:LMI、'f',,

2 慢性糸球体岱炎 10 紫斑病性腎炎 侵ti糸球I~行炎 :14 汰斑糾付将次

2 慢性糸球体じ炎 11 
抗糸球体基底股腎炎（グッドパスチャー

(Goodpasture) 症候群）
t•itl糸球体仔炎 i、i t，I糸球11'J,t底ltm欠（グ／卜9、人トャー 9,',l>:Ml

2 慢性糸球体腎欠 12 
慢性糸球体腎会（アルポート (Alporl) 症候群による
ものに限る．）

褐付糸球t"り犬 :,x PHI打、LKi"”た 1,．，しt・ート 9,if/；tfI-トる 9,U91-P↓
る 1

2 慢t1糸珠体腎欠 13 ェブスタイン (Epstein)症候群 怜ni'：iMトft々 { (） .L-7スクイン9,Iわ'、tT

2 慢性糸煤体閃欠 14 ルーブス腎会 1サt1ィふMト円欠 4(I ルーフスff炎

2 慢性糸球体ば炎 15 
急速進行性糸LK体腎炎 (IIJ1微鏡的多発血管父によるもの
に限る。）

骰ti糸沐体腎次 i l 
,しQ速進1,ti糸球（いFfiと（剥微祖的titIIIli'i灸しよる'』,'9
1遺しる ） 

2 慢性糸球体賢灸 16 
急速進行性糸球休腎炎（多発血管炎性肉1抹眉症によるも
のに限る。）

沿ti./(：球体野炎 :1:! 
急叱進tr1‘I糸Lk（日ff炎（シ允1111符たti1s1'l• ルIi9,i1＿よる I,
り）に月！る ） 

2 慢性糸珠体腎父 17 非典型溶血性尿沼症症候群 1'が1 糸 J~(~l'f 欠 itヽ JI,p,即ぷrl11t1r,,:.，:，J,il,ili.111

2 牡性糸球体＂欠 18 
ネイル・パテラ (Nail-Patella)症候訂（爪肱嘉症候
群）

怜竹オ、K9("＂-，t 、15 1・イル・ 9ヽ'r→ 9,1 if.nt 1 /rl抄;,i,i似t1J 

2 慢性糸球体腎炎 19 7から18までに掲げるもののほか、慢性糸球体腎炎 侵付が：球｛令Ff炎 41 2!)から4IJよてに褐1/ろし'，Ju)．it，..1り付．flA14仔欠

3 
慢性尿細管間n性腎炎（尿路奇形が原因

20 
慢性尿細壱間賃11賢炎（尿路奇形が原囚のものを除

のものを除く。） く。）

仕針‘1 尿紺1行 I:ilfl ヤIff~た 1 尿路、勺形が1,;,1~
4 5 
!'汁1尿紐1行I:il'flヤ1粁欠（尿路，i形か11』[|9,1,））1,'））をMi

り t，9)を除く ） く）

4 慢性腎孟腎炎 21 慢性腎孟腎炎 怜ヤIN,/.,N'k 42 1‘ifI粁，ALff欠
5 アミロイド腎 22 アミロイド腎 アミロイド内t I アミ I]イト粁

6 家族性若年性高尿酸血症性腎症 23 家族性若年性高尿酸血症性腎症 I<h¥H r, ； 1 ク1,：)I水酸 •:1、itl\'t',i .i 求b¥fll','Ifl,:,I~酸 1111•，汁1W.i

7 ネフロン湧 24 ネフロン吊 ネつロン” 2h ィ呵71]ン巧

8 腎血管性高血圧 25 腎血管性高血II 粁IIII行付，沿tlnlt I~ NIii!竹·n,•り IIIIl I ， 腎静脈血栓証 26 腎静脈血栓紅 仔静脈IIIIrr1,1• 1:1 9t静脈 lfllfi•l,i

10 だ動静脈爆 27 腎動静脈纏 ff9り静脈帖 II ft9)J9祁脈地
11 尿細'I'!性アシト—シス 28 尿細管性アシドーシス 尿nI|n・fI・，'ノトーシ人 Iii 床紐Im•fi アシトーン人

12 ギッテルマン (Gitelman)症候群 29 ギッテルマン (Gitelman)症候群 キ：／ナルマン1llh)：nt I ギI-,-ルマン』，I.,淵r

13 パーター (Ba代ter)柑候群 30 バーター (Bartter)症候群 ，、一ツー',it>:r.f 27 ,,ーター,,,代1:1

14 腎尿管紀石 31 腎尿管紀石 I f’↑: 1, i', ｛， l -， 11'fl~1',-t,9 i 
15 慢性腎不全 32 慢性腎不全（腎謄瀑によるものに限る。） 1サ1'19t1ヽ介 41 “it1,f f`ィ・ (ftMI9U(＿ Lら9，し9:＿日i4 

15 慢性匹不仝 33 
慢性腎不全（念性尿細管壌死または岱虚f111によるものに

限る。）
ドif1.'l'fイ＜令 4 i 

1り付ff1;1:（'3fI床員II竹・壊叱[t;、'.l'/1，I9.IIーたる,,,)に
限ら ） 

16 腎奇形 34 多発性嚢胞腎 胄令Ifク H もたヤIU胞，i＇f
16 怯奇形 35 低形成腎 9f，：）形 !J 低形成ff

16 腎奇形 36 腎無形成 ¥'t,？if; ,, I,＂｛形成
16 鵞合形 37 ポッター (Potter)症候群 rt令It9 1 1) t.,ター9,III):nr 

16 腎合形 38 多嚢胞性異形成腎 ft,・，)形 ヽ t穴胞ti'JI,/杉／9nff

16 誓合形 39 寡巨大糸珠体痘 ＂令 1杉 5 糾，人糸J,i.f令,,,

16 悶奇形 40 34から39までに出げるもののほか、悶今形 行，~If) II 5カ・ッ 111,'くに閲fるら9)V9i ：か、 N,',rIf;

II 尿踏奇形 41 閉塞性尿路段患 IAi化{r形 17 I'll‘ぶ什1,,:祁攻’!I

17 尿踏奇形 42 
膀股尿管逆流（卜部尿路の閉塞性尿格疾想による場合を

除く。 1
'"跨，・，rlf; IH 

膀肌尿n·辿~l I卜，・:r,1,,:il¥のI'll―がヤI・1,：出ili、'!:.<-cろ出合を
枕く ） 

17 尿踏奇形 43 41及び42に掲げるもののほか、尿詑合形 '"路，hIt9 ]') 17/t‘ムIHI-褐tf4 9,vル）"か．尿路，',)If)

18 
萎縮賢（尿格合形がrJi<囚のものを除

44 萎縮腎（尿踏合形が原因のものを除く。）
く。）

る船粁（尿路令 1杉か 1J，し 1’•1V9 らいを [,r
ツ~. 吝紺iff (l,t:路，~I杉 1」 '/Ji’1 中し）9乃）をtt< , 

、 I

19 ファンコーニ (Fancon,)症候群 45 ファンコーニ ffancon,)症候群 ／』／ 1 -二J,ifh:tr .）8 9 _'ンつーニ1,lil)..1" 

20 ロウ (Lowe)1~仮訂 46 ロウ (Lowe)匝仮訂 ロウ<,if吠tr 4(， ロウ1,i似nr

3 慢性呼吸器疾患

小児慢性特定疾痢憤輯センター疾患ー買 1,J.'じ力働行：＇；ぷ（ m四I'iし I・/ii}) 

大分類 細分類 Iメ 分 爵り 枚納名

1 気通挟窄 I 気道狭窄 'Aiufl内＇← i i 99JUlk,ti 

2 気管支咤息 2 気管支端息 なt11・ ど閑，J
＇ 
’如,・J<:IG:'J

3 先天性中枢性低換気症恢訂 3 先天性中枢性低換気症候群 た人什99消Att低携A9,i似nt 8 た人・件999HItI低挽．^ t,1ゎ：りf

4 間日性肋疾患 4 特発性1111賃性肺炎 I:il'（l件り1改 ．-） " ic竹•1::mt1 り 1改

4 1111賃性肺疾患 5 
先天性肺胞針臼症（愚伝子異宮が原因の1111ft性肺疾患を
含む。）

1::mr1り1I炎 I 
た人fHH浙が如'19,9 {Ju&、J'’!・'.:¢が1h'，9れヽ9|；}|urIり1』'久也を
含む ） 

4 間＂性 11i1疾患 6 肺胞微石症 間nヤ1り1改 :1 柑Ii胞徴id,i

5 線毛機能不仝症恢訂 7 
線毛機能不全丘候群（カルタゲナー (Kartagener)症
候群を含む。）

線（腹能イ；令』，t松群 ！ ｝ 線L機能イ＜介J,j1,111（カルツ‘r,―j,j似nfを，‘,1, , 

6 嚢胞性緞雑症 8 嚢胞性線雑症 貸胞l'1・社雑9,i• II yヽ胞ti段紅I』,i

7 気管支拡弘症 ， 気管支拡張症 9̂n・上柁，、Hd,i 4 :.n ¥./Ji.tl,』，1

8 特発性肺ヘモジアローシス ID 特発性肺ヘモシデローシス 特た1'1-り1rヽ モシデローシ．9、 l (I "fcヤI.111iヘモ／ r.9 -シ人

9 桜性肺疾：ょ II 桜性肺疾i.!,! 慢rIBh1久患 l'I 1•t11 り 1改 ’,I!

10 閉塞性細気管文炎 12 閉塞性細気符文炎 閉な性Hi1なけtと炎 I~ 11| ＇1/11'1・紺 1'<t•n• K.jこ

II リンパ;,肝／リンパ↑刊酎，l 13 リンパr舟／リンパ↑'fllf，1,・1 リン9,竹}Iレリンハfi・肺1li 14 リン，、・i'i'肺， リン，、ii・片伯i

12 先天性損隔脱ヘルニア 14 先天性横隔校ヘルニア ',¥;）,ti横1袖朕ヽ ‘'しニア 7 ＇,¥_人ヤI・収似籾ヽ 、9L＿二，・

74 
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小児慢性特定疾病情輯センター疾患一覧 が ’1,11慟r,;•，ぷ （ ］i四 I' i し 1 • IL l ,＇ ）

大分類 Ill分類 区 分 番け 以約名

1 洞不全症候訂 I 洞不全症候訂 洞1'，，,i,>1xr.r 72 洞イヽ ,,.,,i仮群

2 モピッツ (Mob,tz)2型プロック 2 モピッツ (Mob,tz)2型プロック モヒ 112柑＇プロック !）4 モピッツと'flプロック
3 完全1；；室プロック 3 完全房室プロック 完全'J;•997 l]，9 ， 完全1り＊プ1J~9 ク

4 脚プロック 4 脚プロック 脚プロ yク II 脚プロ I ク
5 多源性心室期外収縮 5 多源性心室明外収縮 多ii'/.t1・心ゲ期外収縮 li7 多源t1：心・イ{101外収餡
6 上室頻拍 6 上室頻拍 (WPW証候訂によるものに限る。） 1••イ屯11(1 29, トぷ勺！柏 (¥¥jl¥¥i11似nr(_..9J 9，グ）にりiる ） 

6 上室頻拍 7 多源性心居頻拍 I・令打1村l 27 多消什しいl(1拍
6 上室舶拍 8 6及び7に掲げるもののほか、 J-空頻拍 1:,'9打l打1 2H 26及'J<27に掲げるも0)り91•か 1.i'l!ihl 
7 心室抜拍 ， ペフパミル感受性心空頻拍 心・.;;,)Ii村l : l : l ヘラハミル咆受件心＊知n,
7 心室頻IO 10 力ァコラミンぶ発多形性心室頻拍 心・.;;in打1 A 2 カテコラミン，あた"，9杉ti心・」i;Ul村l
7 心室頻拍 II 9及び10に掲げるもののほか、心空船旧 心屯l/iJ(J 34 321文C¥:I'1に担,rるi,0)0JI tか，心ìMiNI
8 心居粗動 12 心尻粗動 •L.•/ル月 1動 47 心II;HI動
， 心居細動 13 心房細動 心1)消II動 41; 心）jjり1l動
10 心空細動 14 心室細動 心'"紅ll{rlJ :m 心屯積II勁
11 OT延長匝候tr 15 OT延長症候群 Q'I`延HJ,',!9文or, 14 QT延）と1、i'似nr
12 肥大型心筋1;; 16 肥大型心筋症 肥人＇t!心而l,i H7 肥J.:.序！心筋9,i
13 不竪llii源性も官心筋柾 17 不整脈源性石空心筋症 イャ祁脈加竹 /,-i9.L.il7i1,9 !） （） イ1在脈Jれ'II,、令心11,ti
14 心筋緻密化閉言 18 心筋緻密化囚宮 心筋緻庁，化閃，＇｛ 29 心筋緻杵；化ト？，9,
15 拡弘型心筋症 19 拡蛋型心筋症 拡張＇りし l¥lil.i 4 拡張f)心11汎i'
16 拘束型心筋症 20 拘束型心筋症 拘如f！心筋1,i' 2n 拘A河！心i11i9,i
17 心室瘤 21 心室擢 心守廂 ・1;; 心・ポ廂
18 心内授線繕弾付症 22 心内膜線雑弾性症 心内朕線維弾性1,i 45 心内校線肖”財’11,i
19 心属肝比 23 心鼠肝船 心臓腫叫 36 心臓闘IU
20 慢性心筋欠 24 慢性心筋炎 慢忙心筋欠 !） I 餞性心而父
?I 牧性心版欠 25 桜性心敗炎 i'.ltl：心膜欠 '}2 1如：心脱次
22 収縮性心脱炎 26 収縮性心膜炎 収縮性心朕炎 2:3 止(aiヤt心、片て使
23 先天性心敗欠Hi!,-, 27 先天性心股欠り枷 た）,1'1心脱欠il1,i' 5:l 先kH心校欠りli,i
24 冠動脈起始火常 28 左冠動脈肺動脈起始症 冠動脈起始況常 l (） 1，冠動脈り1；動肱起始9、i
24 冠動脈起始児'ih' 29 右冠動脈肺動脈起始1』I ．吐動脈起始札常 II （；U動脈Ii19動脈起対il,i
24 冠動脈起始火常 30 28及び29に掲げるもののほか、冠動脈起始覧常 、社動脈起始'Id'常 I< l(）／女ひII(」掲,rろも U)V)（：か、＇d動脈し始'/,)常
2, 川崎病性冠動脈瘤 31 川崎病性冠動脈曜 川鼻:ri内ヤ1;u動脈杞1 r ．＞ II|虻，）h対‘l'<l動脈枡I

26 
冠動脈狭窄匝（川蛤訥によるものを眈

32 冠動脈狭窄症（川鉛病によるものを貯く。）
く。）

、,tf動脈伏‘柑、i1111鳥勺納しよるもり）を枕
Ii 、d動脈 i)：↑ 9,i• {IIIしりもりに J:.9」,,o)をttく ） 

く）

27 虚血性心疾忠 33 挟心症 JJ.1n11r1:、しが、凡 I; f火心•1』 i-

27 虚血性心疾；ょ 34 心ffl,伎本し 1&lfllft心炊！i, 11; 心筋梗駁
28 左心低形成1i仮訂 35 圧心低形成症仮群 It心低形成1,i'仮1}f 22 ／，’.心低形成 9,i• 候 l:f

29 屯心室症 36 単心室症 tn.L咤t,,. iiト tlt心・.;;,,,

30 ニ尖弁閉釦症 37 ＿尖弁ぢ日鎖症 .'たIr-I,Hllt,i 24 久9flH鉛9,i
31 炉動脈閉鎖庄 38 心室中隔欠用をfギう肋動脈閉組症 りIi動脈l'llrit,i, 8 i 心干，＂H 欠り 1 を f1."h1I動脈l~I 釦 9,i

31 師動脈閉鎖岱 39 心室中隔欠損を伴わない肺動脈閉鎖柾 肺動脈l'H!i1枯 84 心・.,;;,1'船欠り1をfli9なし訓l動脈l:iJ粕9,i
32 ファロー（卜allot)四徴症 40 ファロー (Fallot)四徴症 7ァロー四徴折 88 ファロー四位1,i

33 口大血管石室じ始甘 41 タウジッヒ ピング (Tauss1a-B1na)奇形 両）＜ rf しm·{ ，•4起始 1,i !）5 タウシ・Jヒ ・ピン I-/,・，1形

33 歪大血l'!もす’起始fi 42 
両大血管右室起始症（タウジッヒ ピング (TausSlg•
Bing)奇形を餘く。）

仙i)淵1行i,{9起始'，i !）fヽ
仙i/Jilln·{,•4q起始l,i (タウン ，ヒ ピン＇1,~If紅·tt

く）

34 両入血管左室起始位 43 両人血菅左空起始症 両）、l（ll竹1,i；む始1,i ’I I 1J,i/<il1m1,•イ 9 起せl1,i

35 完全大ll!Jj'I;転佑1i 44 完全大血管9ム1立症 完介）くIIIl竹’島．位1,i' 8 、9•C1:）、lilt符しぶf.1,i'

36 先天性IU 人血汗位f91i 45 先天性修正入血'l't'“,L症 、I,:.Af|9f11人IIIL竹船ぶ1J,i 52 先）3ヤ1條,1人IIII符9/..｛，y9,i
37 エプスタイン (Ebste,n)1内 46 エプスタイン (Ebste1n)1~ ..r.フスタイン仙 :1 エフスタイン納

38 紀動肺幹遺残1J 47 庇IIJIII¥幹遇9t拉 庇動脈竹辿IH1 5 1 裟動1脈vriuht9,1

39 大動脈伊動脈窓 48 大動脈肺動脈宅 K動脈肋動脈窓 { J : I 人動脈Illi動脈窓
40 心居心 49 心房心 : • L・＇’;心 2'9 心,,、’心

41 動脈管開存症 50 動脈管閑存症 動脈nI月((9,i 7:I 動脈'ti•|il/f4,i•

42 心尻中隔欠柑fi 51 単心房症 L.•Iル＇，』船欠 !111,1 I : } i(1心IJ,＇tll 

42 心伝中隔欠捐且 52 欠孔型心尻中隔欠柑症 心1，が1面 9;!l11,i’ 5(I .-X1l~！心 9か,,磁欠 n1,,;

42 心房中隔欠損枯 53 静脈滓型心居中隔欠損症 L、Iが19船欠りl!,1 1H ,'，19脈wr1.c,1,、.,I叩'，;n p,1 

42 心尻中隔欠柑1j 5.: 不完全型戻室中隔欠隕証（不完全型心内脱床欠損症） 心砂19阪93l11,i 3 l ィヴ¢1升1/)}や I啜り<nI9,i （イ・’,，“舟‘I心内和lト欠り11，卜）

43 完全型尻室中隔欠In,J 55 元全型房室中隔欠柑症（完全型心内膜床欠損症） 完全＇じ’’’;・，<999協欠iii,l 7 必令'l'I/，？杓Il r..；欠れ11,1 I'必'?-'I'’心l'iりh1卜俎11•,,l

44 心宅中隔欠捐1，i 56 心室中隔欠捐症 L什和1l似欠り11,i :11 心・を19似りくりi<,i'

45 肺杓11ii還流貨常1J 57 稔肺静脈還流質常症 肺静脈己滴'/1,1/;ヽ，i 7fi 聡llli,r，脈忘！流％常9,i.

45 肺静脈還点巽常岱 58 部分的静脈還流賃常紅 肋静脈遠れH代9,i: 77 湘9Jりhr,9脈況iili'/1,常1,i

46 肺静脈挟窄症 59 肺”11ii狭窄症 肺静脈快和，＇ 78 肺h9脈りぐ'1/1,i

47 7.i.'y'右1,;'交通1,, 60 左'f'右1，；交通19l /,'屯/,1;)な通1,i 21 /,''.;/,1,;・:c）直4,i

48 石室ー腔症 6l 右室＝腔症 {，衣貯,,i' 2 布屯腔9,i

49 肺動脈弁下狭'1'1,, 62 肺動脈弁下狭'11,i 肋勅脈弁卜'fk'釘，i 83 肋動1脈Jr・|、ik守1,i

50 人動脈弁卜袂窄1i 63 大動脈弁下狭窄症 k動税弁ド狭窄t,i, IH 大動脈11'I!J.:‘やJ,i.

51 肺効豚狭↑1,・, 64 肺動脈弁上狭，，，1ヽl 帥動脈快‘釘，i 7!1 り1i動脈1rI iJぴ汎i

51 Ill動脈狭窄症 65 末梢性肺動脈挟窄往 B9i動脈侠布9,i 81) kり'ifIMi動脈快'ti•,i

52 肺劫脈井欠紺 66 肺動脈弁欠Hi 射l動脈1r俎II Kl; 帥動1脈1，力dlI

53 肺動脈上行人動麻je始屈 67 肺動脈上行大動脈起始症 Mi動脈 I.irk動脈起始1,i HI り1l動脈 Iirk動脈む始9,i

54 一憫肺動脈欠Hi 68 ー側肺動脈欠りi •{l1IIllゥり脈欠りし I 憫肺動脈欠!II

55 大動11ii袂窄症 69 入動脈縮窄症 )9動脈快'til,i・ 59 大動呪縮卯』i

55 大動脈狭窄紐 10 大動脈縮窄漫合 人動廓快釘，i i ii) 人動脈~ii'↑恨合

55 大動11ii狭窄位 71 人動脈弁上袂窄症 ）心動脈秋＇布,,, (i l 大動脈1i| ik'1/i•,i 
55 大動脈狭窄症 12 ウィリアムズ (W,11,ams)症候群 人動脈侠’が9,t :,8 ウf91アムス1,i9以tt

55 大動脈扶窄韮 73 69から72までに掲げるもののほか、人動脈袂窄症 大動脈伏や9,i (92 58から1ilE・（・9-褐けるも V)V):iか、人動脈JK“'、9

56 大動脈弓閉寡U 74 大動脈弓離断複合 人動lRヽ）1，/「ぷ,i s，7 人動脈ヽ）瀑断投，9,

56 大動脈弓閉享fi 75 大動脈弓閉塞症（大動脈弓離断複合を除く。） k動脈ヽ｝ I甘年りi• 5(； ),動脈9)111‘経9,i: （ K勅弥 9 け置lllrl~ 合 rcr.-r く ） 

57 血管綸 76 璽複大動脈弓症 血1,・輪 18 ,r，;UK動脈ヽ ｝1，i:

57 血管編 77 左肺動脈右肺動脈起始症 血竹：編 17 ／，屠［動脈1,B1i動脈起始l,i

57 血管蝙 78 76及び77に掲げるもののほか、血管綸 ITII怜輪 ¥!) 17及び189こ褐9fろも0)0)Ilか 1111,l蛤

58 大動脈瘤 79 パルサルバ (Valsalva)洞動脈瘤 大動脈船 I i1 i バルサルパ訓動脈餅

58 大動脈瘤 80 大動脈瘤（バルサルパ (Valsalva)，同動脈瘤を餘く。） 人動脈1,¥1 fふ 大動脈Ill/Iパルサルパ洞動脈咄＇ご ttく ） 

59 動約脈爆 81 肋動静脈攘 動枡脈辿 7iJ り1澳り静脈叫

59 動約脈嬢 82 冠動脈攘 動静脈樹 Ii¥) 'd動脈叫

59 動静脈攘 83 81及び82に掲げるもののほか動静脈攘 動静脈岨 7 1 1;,i及び7t}に掲tfろもり）のtlか、動静脈岨

60 肺動11ii性肋高血R1i 84 肺動脈性肪高血圧症 肺動舵11•91’’: ．，\ nuI.1,t 82 肋動脈竹肱f雑nl「9,9

61 慢性肺性心 85 慢性肺性心 I'対1B1lfI心 ! 1 i ヤ｝件り1In．心

6? 心雇弁股症 86 尖弁挟窄症 心臓1,'咬,,j' :17 ．尖tifIぐり症

62 心臓弁膜症 87 尖弁閉鎖不↑位 i:.•駄 1f 朕,,, .IX 尖lil11釦イヽ ↑l,1

6? 心臓弁股症 88 僧柑弁挟窄岱 心は1i咬りI : i’l t,Iり11ifK'付9,f;

62 心臓弁投位 89 憎紺井閉祖ネ令症 心いfi}i』,9 I() 佑≪i1i|'IliiiィヽNi

62 心11i1.弁膜症 90 肺動脈弁扶窄祉 [.`は1，杓応ヽ，＇ 41 肋動脈jfik守9,i

62 心臓弁膜症 91 肋動脈弁守鎖不全症 心は1f松,,, 14 肺動脈1fl'11釦イヽ全,,,

62 心臓弁膜症 92 大動脈弁挟窄疸 し、ほ弁咬4,}• 41 大動脈jfi~'f/ 1,i'

62 心臓芹膜症 93 人動脈弁閉鎖不↑紅 心駄1,,り込,,, 42 人勁脈1叫l釦イヽ 令,,,
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小児慢性特定疾綱情輯センター疾患一貫

大分類 細分類

戸 言
5 内分泌疾患

小児慢性特定疾病情輯センター疾患一覧

大分類 細分類

l 下亜体慣能低下症 l 先天性下亜体機能低下症
l 下再体機能低下匝 2 後天性下垂体機能低下症

2 下再体11巨人症 3 下亘体性巨人症

3 先溢F大症 4 先端巨大症

4 成反ホルモンク）泌不全11低身反症 5 
成長ホルモン (GH)分泌不全性低身長症（脳の器貨的
原因によるものに限る。）

4 成Kホルモノ分必ネ全性低身長症 6 
成艮ホルモン (GH)分泌不全性低身長症（脳の器n的
原因によるものを除く。）

5 成長ホルモン不応性症仮訂 7 インスリン様成長因子1(IGF-1)不応症

5 成反ホルモン小iit1匝餃訂 8 
成長ホルモン不応性症候群（インスリン極成長因子l
(IGF-1)不応症を除く。）

6 高プロフクチン血症 ， 高プロラクチン血症
7 
I氾lj／永ホルモン (ADH)不過合分必証候

10 抗利尿ホルモン (ADH)不過合分泌症候群
群

8 尿廂栢 II 中枢性尿崩症

8 尿崩枯 12 
口渇中枢閃宮を付う高ナトリウム血症（本屯性高ナト）

ウム血症）

8 尿,;,1,1 13 rう性尿iiil,i， 中枢付出喪入1J修tT 14 中枢竹と喪矢症伏訂
10 甲状訟悦能ん道祉 15 パセドウ (Basedow)病

10 甲状肱ll'l匝Jし退U 16 
甲い腺憤芹凡追症（バセドウ (Basedow)病を餘
<.) 

11 甲状股機陀低卜面 17 沢所竹甲状腺

II 甲状腺費箭低 F甜 18 無甲状腺征

11 中状腺慣能低下征 19 
甲状腺i!<II激ホルモン（TSH)分泌低下症（先天性に限
る。）

11 甲状腺機能低日す 20 
17から19までに掲げるもののほか、先天性甲状腺閑能
低 F往

II 「P状腺機能飢卜証 21 壻＾恥
II 甲状腺復能低下位 22 釜縮竹甲状腺炎

II 甲状服攪能低Hi ?3 
21及び22に掲げるもののほか、後天性甲い腺機能低ト
玩

12 甲状腺ホルモン-f'l協i 24 甲状腺ホルモン小応症

13 腺謄様’’’状脱謄 25 腺謄楳甲状腺謄
14 叫'11状肱機II'ri』I拉 26 品，甲状腺撓能九遠症,~ io,IJ’’'い腺閑椅低 F拉 21 副甲状腺欠n乱

15 副111状肱磯匝低下1i 28 溢甲杖腺機能低下1J（品I)甲状腺欠捐症を餘く。）

16 flcコ井疫付多内分必腺1,i候訂 29 自己免疫竹多内分必腺症候群 1型
16 flr！免疫竹多内分必腺1,i紗訂 30 ［I己免疫竹多内分必腺症候gj2即

II 偽竹；；I|’’’い脱憤翫低rfj 31 偽件偽性糾l甲状腺機能低F症

17 偽門；，；l|甲状祝機能（氏卜1,1 3? 
偽性品ll甲い線撓能低下症（偽性偽性副甲状脱悦能低下丘
を除く。）

18 クッシング (Cushing)I主候群 33 クッシング (Cush1nq)病

18 クッシング (Cushiog)Iれ戻81 34 'J1.Plr性副l腎皮l'l<lll激ホルモン (ACTH)産生症候訂
18 クッシング (Cushing)I.ii文訂 35 ；；111:腺増

18 ク＇）シング (Cush,ng)1.rl文訂 36 ；；lI腎皮＂品節性過形成

18 クッシング (Cushing)症候群 37 
33から36までに掲げるもののほか、クッシング
(Cushing)症候群

19 慢竹副腎皮11懐能仮9症 38 目贄皮臼知紋ホルモン (ACTL.)単独欠捐症

19 慢性副腎皮l'l慢能低卜岳 39 畠腎皮賃公，舷ホルモン (ACT-1）不応症
19 慢竹副l腎皮1'1憤椛低ト丘 40 先天性貸1腎低形成症
19 慢忙紀）腎皮日慢尼低下位 41 グルココルチコイド抵抗症

19 慢け紀）腎皮日機貶仮下症 42 
38から41までに掲げるもののほか．慢性；；IIぢ皮n閑能
低下証（アジソン (Add1sor)病を含も。）

20 アルドステロン証 43 アルドステロン症

21 
見かけの絋日コルチコイド過~I症候訂

44 見かけの鉱nコルチコイド必細」1』・1仮群 (A'v1EJ"幻群）
(AME位仮訂）

22 リドル (I,ddle)症候群 45 リドル (Liddle)症候訂

23 低アルドステロン症 46 低レーン性低アルドステロン症

?3 仮アルドステロン症 47 アルドステロン合成酵素欠損症

23 低アルドステロン症 48 46及び47に掲げるもののほか、低アルドステロン症

24 偽性仮アルドステロン症 49 偽性低アルドスァロン症

25 先天11.IJ腎過形成証 50 リポイド副腎遇形成症

?5 先天性副腎過形成症 51 38・ヒドロキシステロイド脱水素酵素欠損症

25 先天t1/illl腎遇形成症 52 11/3•水酸化酵素欠損症

25 先天性~I腎過形成症 53 17a•水酸化酵繁欠損症

25 先天廿;;ii腎遇形成症 54 21 —水酸化酵素欠損症

25 先人性副腎週形成症 55 P450酸化還冗酵素欠損症

25 先天廿紀）腎週形成症 56 
50から55までに褐げるもののほか、先天性:1J腎過形成
症

26 思呑期＇，’発症 57 ゴナドト0ピン依存性思春期早発症

26 思8期'f’兌症 58 ゴナドトロピン非依存性思呑期早発症

27 
エストロゲン過剰痣（思谷期早発症を除

59 
エストロゲン過剰症（ゴナドトロピン依存性思谷期早発

く。） 症及びゴナト・トロピン非依存性思呑期早発症を除く。）

28 
アンドロゲン遇螂JIx.（忠呑期 甲発症を除

60 
ァンドロゲン過剰症（ゴナト・トロピン依存性思谷期卑発

く。） 位及びゴナドトロピン非依存性思呑期'i'発症を眈く.)
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小児慢性特定疾痢情輯センター疾患一覧 "’IC1)慟竹；りぷ 11ll四I’iL I•ILi} ) 

大分類 細分類 1"- 分 番，｝ 枚糾名

29 低ゴナドトロピン性付腺機能低下,,, 61 カルマン (Kallmann)J,i I>.群 低コナドトロヒン什.ft腺桟能低卜1,t 72 カルマンf,i似9r

29 低ゴナドトロピン1'.I-1'.I.腺機陀低 F証 62 
低ゴナドトロピン性性腺機能低下症（カルマン

(Kallmann) !,,仮群を除く。）
低ゴナドトロヒン11牲腺機能低 ド4,t 7:I 

低ゴナド IIJヒンti・ヤ1腺限能低ド1』i（カルマン1,i似nrを
枕く ） 

30 高ゴナドトロピン性付腺撹能低卜症 63 精巣形成不全 閥ゴナドトロヒンヤI；性腔機能低卜• 9,i; ~II ＂り ！形成 1ヽ介
30 高ゴナドトロピン竹性腺機能低下症 64 卵巣形成不全 絲ゴナドトロヒン性性腺機能低ド9,i9 21 卵尖形成 1ヽ介

30 高ゴナドトロピン性性腺閑能低下位 65 
63及び64に出げるもののほか、砂ゴナドト ロピン性性
腺機能低下症

l，・りゴナドトロヒン性ti：腺機能低ト・1,, 22 
2(）及び2l i-比（／るも0)VIit1」' 9・，:, •1 •r 「卜 11 ヒンヤIti 
腺慨f乾低 1‘• 9, i

31 性分化枚患 66 卵讀果性性分化疾息 性分化杖患 54 )ilih’I尖ヤ1ヤ1・分化枚Il!
31 11分化孜患 67 混合性性腺沢形成症 性分化疾出 52 ,It(9fiキ件腺'Iilf；成9，i
31 性分化疾出 68 5aふわt"素欠lill,i 性分化枚患 5(） 5(r心 JL ilf k; 欠n I i,•,

31 性分化疾患 69 17/3ーヒドロキシステロイド脱水素酵素欠損症 性分化疾出 4!) 17/i・ヒトロキシス rC1イド脱水kth9k“'：1111,i
31 性分化疾ij: 70 アンドロゲン不応1,i 性分化疾患 48 アンドロゲンイヽLt.4,i
31 廿分化疾患 71 68から70までに掲けるもののほか、 46XY性分化疾患 性分化氏患 51 18から5(J上で1」UIfる1乃）U）：tか、 46.、＼t'1分（じ,,、!.l'
31 性分化疾：！i 72 46XX性分化疾出 什分化枚患 3 : l 4G.XXtl分化氏'・’’・
32 消化管ホルモン庁11!1瘍 73 VIP佐生謄爆 ,n化行tルモン9f’1：腫叫 1 i ¥ ll9,『l.》[19U
32 、自化9；ホルモンfi'Jijfj:; 74 ガストリノーマ ,ri化n・ r、 9レモン 9q•’I:'r1山 -1 I ガストリ／ー・イ

32 9日化管ホルモン月1謄縞 75 カルチノイド症仮訂 ǹi化竹，t， ルモンlf'19,r11U 12 カル Clイド,,,WI!
33 グルカゴノーマ 76 グルカゴノーマ グルカコノーマ I,, グルカ J/-•イ

34 高インスリンllllt1I氏血訊伍 77 インスリノーマ ,tiイノスリン1l1111u,1l11柑hJ,卜 17 fン人 I}Iーマ
34 砂イノスリノ血廿低血約1II 78 先又性凶インスリン血,,, I；・；，ィンスリン IInti低IIIIth1,i 18 ん）、t'I,:・;』（ン人リン ,1,し1,i

34 高インスリノ血性低血帖位 79 
77及び78に掲げるもののほか、高インスリン血性低血
粕1,J

＇：＼インスリン lllltl・低/Ill粕1,t l!I 
171文'.}IHIこ札)iiるもいのIl1'、9'，.iインスリンlilltl．低llll
帖1,i'

35 ピタミンD仏(f廿くる納 80 ピタミンD（釦（ィ性くる伝 ピタミン1)依I｛・11:くる柄 7り ピクミノI)（／9(（fIくん航
36 ピタミンD抵抗竹竹軟化往 81 ピタミンD抵抗竹行軟化症 ピタミン l)抵仇ヤ11't軟化9,i・ 8(I ピタこン lljJ¥!,.LtI1'HK化4,i
37 原発性低リン血位付くる納 82 原兌tt低 ＇）ン血症竹くる病 11,(~t'I- 低， 1 ン UII』，吋I くろ肋 1 (i Itげけ1低リン11111,,tiくる訥
38 飲竹貨宋蒼9正 83 飲什無形成症 軟1't"~ ,,.,,; 7,, 91ぃ•t 紐形成 9,l

38 軟伶'JI.T畏位 84 軟竹低形成1正 枚1't汎栄投',f 71 拙1‘to t形成,,;
39 竹形成不全届 85 ¥'1形成ネ全症 1't形1戎イ；介1,i 3:-， i'II杉'"小介4,i
40 脂肪貨宋塁1i(11i肪萎符店） 86 11,11/j買宋養征（脂11/j萎縮症） 脂11/,'I!’沢貨1,i:1桁11/」£統計1 4il 情1II/”Aよ1r;J,] IIWII心3稲I,il 

4― 多発性内分必謄鳩 87 
多発性内分；必謄蕩1型（ウェルマー (Wermer)症候
訂）

多発性1形htりtu fr, もfct'IIり分必tlilil l 't!,,•,L,,マー 1,"灯け）

4 多発性内分必謄鳩 88 多発性内分泌謄潟2型（シップル (S,ople)症候群） 多発代1’“”U$r，山 t ;t ; '1,1trl Iり分 ,nH4~~•1 I;,,・， 1．,1』1桁．t91 

4' 多発性内分必謄璃 89 87及び88に掲げるもののほか、多発性内分泌謄瘍 多允竹内分光腫’り (97 (，り1<3(9(d」りIfるら0)V)［t か、•'允竹内分 I必9fliり

42 多曇胞11卵災症仮訂 90 多曇胞性卵党症餃g 多悦胞件卵災l,it,,:l,f 9 9 •1 も憤胞“11)!i’し1,199:tf 
43 内分必疾患を伴うその他の1正仮訂 9' ターナー (Turner)症候訂 内分必枚患をflうその他C)』,9松群 !ll 夕ーナー1,iIゞtf
43 内分泌疾患を伴うその他の9i仮訂 92 プラダー・ウィリ (Prader-w,11,)症候群 内分泌孜I』をfl'・iその他9)9,iわ：nr 9)4 7ラクー ・ウィリ1,19ぅ..I:r

43 内分；；；疾！じを伴うその他の1,'，仮m 93 
マソキューン オルプライト (McCune-Albr,ght)症
仮訂

内分必改患をfl'うその他の1,i'lx群 !)5 マッキューン ーオルソ iイトl1itゞ＿or

43 内分泌疾患を伴うその他の1i仮訂 94 ヌーナン (Noonan)証候群 内，，nt19迅！をfI・うその他の症伏nf !）;: 9 -1ン1,i似I!r
43 内分：必痴hを作うその他の面飯訂 95 パルデー ピードル (Bardet-B1ed|）症候群 内分必玖l↓'，をf1,.・1その他の1,iWI! ')) ハルテー L -） Jし111紅／ir

6 膠原病

小児慢性特定疾病情報センター疾患一覧 p/. ' 1:．，J1慟 'i'i ; ' VI 、 ( m四 1' 1 し• I IL :}） 

大分類 細分類 Iメー 分 番 サ ”、柑 名

1 膠／9；！柘疾：よ I ｛＇，什ヤし特介 1't＇り節欠 ,~,,,！恥孜！l' 卜 )，91 11 11 ftfI IU節欠
I !l!加約枚和 2 令身付エリテマトーデス 9¥II，凸り戎患 !J 1止身ヤIr. i), ,•トー i /̀ 

I 膠原訥枚忠 3 皮戌筋炎／多介性筋灸 9VII，しhり9久患 1(1 1t\'IりII 欠 •,lttl i1l1欠
I ~/，；＇ 訥疾 'g 4 シェーグレン (S1ooren)1"餃群 9SI以納攻犯 7 ンしーグしン1Il[litf 
I 膠掠訥枚患 5 抗リンIll'.l'l仇体1i忙訂 9¥I尿航,,患 i i ill'’ ン11nm,UHi,,'、1"
l 膠原柄枚！g 6 ヘーチェット (Behc;et)I丙 ！別i9納炊患 II ーヽトょ 卜t』1

2 血汗人1i9U訂 7 局安動脈欠（人射麻欠症餃群） 1l!l'i'i＇欠,,,化 Iitt 4 砂＇なが 1/1リt}し
2 血行欠ii9,:.C1 8 多発血管企竹肉牙謄匝 吼竹・炎!,i候Irr ' " titlill汗た1'1L'J'flHll,1 
2 血せ欠岱餃訂 ， 紀節性多介血管夭（紀節性多貸動脈及） II!l・ii・炎1,i(19’、1" I 糾hilt1ら1c帥1脈た
2 血汗父紐9At1 10 齢微鏡的多発血で欠 111,i'i’ 欠1,1iX群 2 1111徴li!(l-1'Hc1f11,tた
2 血行及1i仮g II 好酸球t1多発血行炎性肉牙謄症 ,ln'i'i炎9,i似tr 、i hing）｝付したlilli'i人竹肉；；l!fil,'1
3 内梵性多発軟竹欠 12 rり兌性多発軟伶公 ,,,,t性もた柏．1'1灸 12 Iり1cヤl't-た柏：ltか
4 皮膚鮎合組11i1疾患 13 強皮症 皮膚・い合糾紐1人'i, 24 ト貸9よ1,i
4 皮膚 紀合組織疾患 14 混合性帖合組織病 皮内・t'，介糾紐孜’!' 23 , 1i (7 fI t,¥ （r ii lし;hり
5 自己人岱性疾患 15 寮紋11地中；毎知 I.1己欠1,it1炊'J! I~ S</1＼ti地中向9A
5 自己大紅性段患 16 クリ Aピリン梵運周明鯰症候訂 I•I 己，，，， 1,i'M．枚也 l { i クリ fL'’/1)J;JJ,,JIOI丸1,It，:nr 
5 自己人往竹疾也 I I 「NF受容体関連I8朋性症候訂 11己欠l,1M'¥'.!.' IK Iヽl又9.ti付＼山出l,’、1'DIH9,, 9un’ 
5 目己大症11疾患 18 プラウ (Blau)症候群／若年発症サルコイドーシス ＂己欠 9,"1玖也 2(I プ9ウりit,,nr r, :1 1c,,,,,，レ9イドーシス
5 自己大症性疾m 19 中抹色村症候訂 II己；；；1,,11杖I」 1!1 91’ほ・出fI9,99•,m 
5 自己,:,1れ性疾患 20 高laD症仮群（メバロン酸キナーゼ欠損症） fl 己 J;.1,i 竹•1人虹 17 ,;alドl)』,I似M l メ，、 1] ン ド々ャ~’ーセクくり 1 9,i)

5 日己人紅性疾患 21 化纏性無柏性閲節炎 項疸性繹皮症・アク ネ症候訂 II己父9’’H9知出 l -， 化凡A1鰤，t↓ヤIii」UIIた・吹9llゴ釈皮,,,・ア',7.9,9仮r.1
5 日己欠症忙疾患 22 慢性再兌性多発性伶髄炎 I IL!佼9,i11-9i患 21 ゃ~t·11 り ic11 多 ft付 1'沼U た

5 自己大症11疾恐 23 インターロイキン I受容体拮抗分子欠損症 II~ 欠1,,t1 枚！↓; II インター u ィキン 1 ・文；’，体 1,,/i( 分 J•• 欠れ 1191

5 自巴企症竹疾患 24 15から23までに掲げるもののほか自己炎症性疾患 I’I己欠9,ir,ti投’L’ ‘-9-’) 1,＼から2l tて9-It.)9 f4,9,'）り）9LIが、 l'I己灸9,i'付9欠'!!

6 スティーヴンス ションソン (Stevens-
25 
スティーヴンス ジョンソン (Stevens・Jonnson)症

」ohnson)匝仮訂 候群
スティーヴンス ジョンソン 9,•,·h父 tf ~.! 一人 .rィーヴン-,,‘ ・ジョンソンヽかt(unr

7 糖尿病

小児慢性特定疾綱111輯センター疾患一貫 PJ.’lガ1111行；＇Pl;（mywi l: I • I i サ l

大分類 細分類 I9 分 爵：，し A 納 r,

1 硯尿病 I 1型絹尿＃ 糾尿納 I lflRh1ボ納
I 砧尿約 2 2型糖尿病 柑9尿約 （； 

2叩A'9,*`i,
1 紐尿納 3 若年発症成人型糖尿病 (MODY) Rhl永納 4 I・，91 1¢ti成 1、,t)粘Iポ納 (M(）1)Y)

1 懸尿病 4 新生児糖尿病 粕尿肋 5 祈’1 ,）~ ~,,尿 hり

1 粗尿病 5 ィンス リン受容体異常症 納1永かり 2 インブ、リン・て＇社（小 1d'i訊,・

I 粗尿病 6 脂肪萎縮性覇尿病 ~,,尿納 ， llfill/1え・hi,tl:R’'l,tl肋
l 租尿病 7 1から6までに掲げるもののほか、 糠尿病 粕Iボ納 7 1からliJe・：：1こ糾9rる',0)し）It/) ・、 ~I Iボ ‘"

77 
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小児慢性特定疾網111輯センター疾患一賣 1WI:1illll行：＇i9J;（ mvり 1' I し l •Iil}） 

大分類 細分類 区 分 番 I} 炊糾名

1 アミノ酸代謝異常症 l フェニルケトン尿症（高フェニルアフニン血症） アミノ酸(~il/'11,常l,i' 17 フ上二1レケトンH淵'(i・にフ 上二1レア？ニンlill1』i'.）

1 アミノ酸代謝呉常症 2 高チロシン血症 1型 アミ／酸ftM況常祉 し l:；ナロシンillH,iI'¥'I 

1 アミノ酸代謝異常症 3 高チロシン血症2型 アミノ酸代射兄常1,e 9 Iir,+ t9シンIIll1,i2’fl 

1 アミノ酸代謝貝常症 4 高チロシン血症3型 アミノ酸代A'//.'1i'H,i・ Ill 邸ナuシンlfrll,i11¥'I 

1 アミノ酸代謝貝常症 5 高ブロリン血症 アミノ酸代丹札常症 II ,ii7 nリンIIIU,i'.

1 アミノ酸代謝巽常症 6 プロリダーゼ欠損症 アミノ酸代，Mi必淋i 18 ー／ロリダーゼ欠りII,,

1 アミノ酸代謝異常紅 7 メーブルシロ ップ尿症 アミノ酸代射'l,1~1,i' 2(） メーフIレシ¥]'/7尿11i'

1 アミノ酸代射只常症 8 ホモシスチン尿症 アミノ酸代，射＇i栢淋I l !） ホモシストンiA1け

1 アミノ酸代劇異常症 ， 高メチオニン血症 アミ／酸代A'],)常1,i' 12 閥メチオ.:.ンlilll,i

1 アミノ酸代し射異常症 10 非ケトーシス型高グリシン血症 アミノ峨代，射汎，i淋I 11; .JIケトーン入り'JI;・,＇』グリシン ,f!l111

1 アミノ酸代謝貨常圧 II N—アセチルグルタミン酸合成酵素欠捐症 アミノ酸{¥.丹'J/.1o1,is :1 Nアセ4，しクルタミン煎合成69才、ク3ll9,I'

1 アミノ酸代謝貿常症 12 カルパミルリン酸合成酵素欠損症 アミ／酸代，N＇i,!・1淋i 7 カルパミルリン閃合1』inrぷ欠ni,,,
1 アミノ酸代ぶ異常症 13 オルニチントランスカルパミフーゼ欠損症 アミ／酸代A汎貨1,if 4 す9しニチン I,ンスカル，、ミ｝ーセ欠り191・1

1 アミノ酸代謝貸常症 14 アルギニノコハク酸合成酵素欠損症（シトルリン血症） アミ／酸代A'!％沿I I ア1レキニ／ 1,、ク爪合成nrぷ'93nii,i i :.,トルリンIIIlAt)

1 アミノ酸代劉児常位 15 アルギニノコハク酸尿症 アミ I傾ft.射n・;氾i' ') アルギ.:.IJ,、ク煎尿症

1 アミノ酸代ぶ貨常征 16 高アルギニン血症 アミ／酸(U引'II,常症 f ; '［,1アルギニ/ITIL1,i
1 アミノ酸代謝児常症 17 シトリン欠隕症 アミ／酸代,M'l/,'1';¥'l,i 14 シトリン 1，<nttII

1 アミノ酸代ぶ員常,.: 18 高オルニチン血症 アミ／依代射'11,1昴i 7 『:―ふタルニトノ：1llii

1 アミノ酸代謝児常f.E 19 ハートナップ (Hartnup)病 アミ／恨{¥.ぶ'/I.it1,i 15 9ヽートナ・IIhi, 

1 アミノ酸代ぶ貨常症 20 リジン尿性蛋白不酎症 アミ I 命ftM'M常1,i• 2 1 リシン ,~r, :Jiri1・冑t1,1

1 アミノ陵代渕尺常症 21 シスチン尿症 アミ／酸代ぶ'11.i:1'1,i 1:1 シス+ン9A9,I

1 アミノ酸代．騎只常症 22 1から21までに掲げるもののほかアミノ酸代射賢常症 アミ 9絞(t州淋常l,i 2:2 1からツIJで,_/り9f るもり）り IU,• ·,•ミ 'm （し A'II.常•9,1

2 イパ霞陵代ぶ'A’常1,1 23 メチルマロン峻血1,1 11桟代I,ボ沢常1,, I I~ メ十ILマllン絞lflti1i・
2 -/:j機酸代謝賃常症 24 ブロピオン酸血症 (i機仮代A礼常9,i' Ill!) フロヒオ／酸,1111,i

2 イ）攪陵代州'I/.f,11,, 25 /31ケトチオラーゼ欠りil,i {I機依代州'/1.,;t,,i l l [） H‘rトトオうーゼ'，;iII1,j

2 有機酸代謝賢常匝 26 イソ吉臣酸血症 fj院岱代州 Yい常 9,i~ !)8 イ'/111,',\~jl'lll\l,i 
2 1I幌僚代射沢常1、1 27 3メチルクロトニルCoAカルポキシフーゼ欠Hi1J {I慣伐ft.11'/i,常9,i 1 lXi ¥-/.+1しク 11ト.::1:..Co1¥カル r，・＼ン・iーセりJII1II

2 有機酸代北貸常症 28 メチルグルタコン酸尿症 fj憤伐ftM＇代常,,, Ill メ—f-1Lクルャ 7ン他l,t.'.り・1

2 イj機陵代射沢常J,1 29 3ヒドロキシ3 メチルグルタル腹血1,, (1機殷ft.41'1/.r.r,,i 1(15 ：＼・ヒドロキ•シ 'i・メ＋ 1., ク IL ツ I~ 佑 llllti

2 h慣酸代ぶ火常屈 30 3—ヒドロキシ＿3-メチルグルタリルCoA合成酵素欠損症 (1慄印iしり淋常9,i l(）4 i-Lドut i-、i,しグIしタリ Iし(IV＼合1}(MfクくりH1i
2 有機酸代謝異常症 31 

スクシニル CoA 3ケト酸CoAトランスフェラーゼ
(SCOT)欠旧症

｛J揆峻代M'!U;r,,, Ill! 
人クシニ1し(¥JA .i・’r卜煎{'(i..＼卜，ン人 I1.. 1ーセ
I S(＇（）＇(＇）欠り 11,i

2 イ）機陵代，射沢1;11,i 32 似合カルボキシフーゼ欠Hi1,j 1,機酸代A'/I:tt9,; IIIH 柑（「力，し f.¥ンうーセ欠り19,1

2 打機駿代射員常症 33 グルタル酸血症 1型 fi隣酸代A,/!,1,'；9,； ]])]) グルタル煎 1111•,i'I ~J 
2 イ1機傾代射沢常1』1 34 グルタル陵血l,i2り'J 1,e隻殷f~.11'/I 常i,j 1111 グII,'/9し闇IIIlh2'tl 

2 有機酸代謝賃常症 35 原発性高シュウ酸尿症 {i機依代A'II.1,；9,j ll)2 II,"ctI,f:' ノ •L'’J 閲が9,1·

2 有機酸代謝貝常証 36 アルカプトン尿症 ｛ I 摂酸f~M'ft常9,i り7 -，，1しカ -Iトンl1<t1i

2 ＃慢酸代ぶ貨常証 37 グリセロール尿症 11機勲代州礼常9,i: '）！ l グリセロー，し/,j!/,i

2 打機酸代ぶ貨常症 38 先天性胆汁酸代ぶ沢常症 h機酸f~M 悦常9,i l(）7 'ん）、ti州171酸fしり礼常f,i

2 打機酸代ぶ只常柾 39 23から38までに掲げるもののほか、有機酸代ぶ異常症 1j楼れ代謝y“'；9↓i. I I.¥ り7かヽ，II~ Je Cし掲げるもu)V)1:1」' h洪他l,Jl/1杯'；』,1
3 脂肪酸代刈貨常症 40 全身性カルニチン欠担症 脂肋酸代A悦，i氾i 48 1•J}f| 1) 9しー '・ン，'JII1,l
3 指肪酸代謝只常症 41 カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼ 1欠損症 脂1坊依f~,qj児常1,i 1:1 力1し＿::.1 /ハ／L,-:.トfIレI;、 A9,）一七 lク<ni1,i.
3 脂肪酸代ぶ貨常甘 42 カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼII欠担症 脂1!1，酸代A兇ht9,i -14 カIしー 1ン，、，しこ，イルト→ン・,I t.一9-七 111，Jii9Il 

3 胎肪酸代ぶ沢常1i 43 カルニチンアシルカルニチントフンスロカーゼ欠損症 脂Iリi欣代利札・Iiti,i 1 2 力1し二fン“I:.:.,Iし力，し二—9 ン I ,ン人1Jカーセク<niヽli

3 后肪酸代刈貸常韮 44 極K鎖アシルCoA脱水素酵素欠掛症 脂IV,酸ft.4l'JI.常9,i ・1', 怜9Jdn9'9';('9)19悦水4"4'，くり11,i

3 肪肪酸代謝賃常症 45 中鎖アシルCoA脱水素酵素欠損症 脂1柏依fし謝沢常1,i 31 l 91 ぶI アン 9L( ＇ 9II＼吊tA4•"LKり湘11,J

3 脂肪酸代ぶ只常1,f 46 短鎖アシルCoA脱水素酵素欠捐症 脂肋酸ft.II滉iht,i 4!） 知打1アンルじし9/＼脱水4."4.＇9、I(Ihl

3 脂肪酸代ぶ賢常症 47 ー頭酵素欠旧症 脂IUi酸代州於i阻，i' If, 9(Inr k; 99.. n I t,l 

3 朋肪酸代渕沢常乱 48 3-ヒドロキシアシルCoA脱水素惇系欠掛症 脂肋酸f~ll! 判常1,} 17 l・lトロ 4シアンル(99 ¥I悦9K4書hr4、り、1111」1

3 Ill肪酸代謝沢常証 49 40から48までに掲げるもののほか、脂肪酸代ぶ異常症 脂IV川さ代ボ沢名・；9,i 5 1 ,~から 31) t、’し糾If 4 1,.' ）り：切 •,111,111,閲 fl.ぶ 'N ぶ l,i

4 ミトコンドリア病 50 ピルピン酸脱水素材素複合体欠損症 ミトコンドリア納 !JU L，しLンが；脱，K4;＂4;iし合(I,'A9119,1
4 ミトコンドリア病 51 ピルビン酸カルボキシラーゼ欠損症 ミ）・ユントリア柄 H'） ヒ Iしヒン"~り 1し，r. キャ_,, -,ー 1:t;flii』i

4 ミトコンドリア病 52 フマラーゼ欠捐症 ミトコントリアがり !)) -Iマうーセ'，JIII』1

4 ミトコンドリア紡 53 スクシニル•CoA リガーゼ欠損症 ミ I・ コンドリア糾 88 人，Iシ..:.Iしー(()．r¥I) Ifーセ ',Jni10

4 ミトコンドリア病 54 ミトコンドリア呼吸鎖複合体欠損症 ミトコンドリア納 !J2 こ卜 9 ン 1 リア llf 吸 ji1 和合 ft• 父 1111,,

4 ミトコンドリア病 55 ミトコンドリアDNA枯渇症候群 ミ I・ コンドリア納 'J-1 ~ I コントリア l)NAh'， ~,1,1 I父llf

4 ミトコンドリア紐 56 
ミトコンドリアDNA突然変異（リー (Leigh)症候群、
MELAS及びMERRFを含む。）

ミトコンドリア糾 !F, 
ミトコントリア llNA だ伏変 y,’1'1 ー 91 、,·1 gl1l 』，i•hnr,

~II I.. ¥汲⑳II1<1(1・セ介ら

4 ミトコンドリア栖 57 
ミトコンドリアDNA欠失（カーンズ セイヤー
(Kearns-Sayre)症候群を含む。）

ミトコンドリアが ! l'i 
こト _J,I· リア l)NA 欠’人 1 カ―’ノ． ・セ く 4 — ,,,t..:r.r

を合r:., I 

4 ミトコンドリア病 58 50から57までに掲げるもののほか、ミトコンドリア病 こ卜 9ントィリア恥 ! i9, 凶切・．．，i)．1上で；一褐．IるもッJ,;,-）h iカ・ i卜1;.., lリア柄

5 翡賃代ぶ賃常症 59 遺伝性フルクトース不酎症 RM1イし射礼i訊i f,f l 心し'1Iルク I_,、fヽ冑{1,9

5 鯰n代ぶ賃常症 60 
ガラクトース— I- ＇）ン酸ウリジルトランスフェラーゼ欠

損症
糾'n(＼射w,1;11,i f;2 

ガ？クトーX-J IJ;., t'i~ ウ リ ::...,1., ト}ン人 I.J. Iーセ欠

" 11,9 
5 槌賃代謝貨常症 61 ガフクトキナーゼ欠旧症 粕打（しA沢常l,i f 9 ! カつクトキヤーゼ欠1111,i

5 馳臼代ぶ貨常症 62 ウリジル＿リン酸ガフクトース-4—エピメラーゼ欠損症 RMI代射児常1,1 f i l ウリンル リン酸ガ;"/ Iーブ、 4.Ll.:メうーセクJ[I』]

5 題1'1代．射児常1i 63 フルクトース•16・ピスホスファターゼ欠損症 R'’fi代，，射'，',!；,,1,, 7 I Iルクトー，‘．1. h• L A r．入 I・1ヤーゼ'Iく{li911 
5 絹f'1代ぷ員常症 64 ホスホエノールピルピン酸カルポキシキナーゼ欠損症 粘行（し射 'II.A•1,i 74 r・ス t..r. ノールヒ 1レピン餃力 1し r. ヤシャ—i ーセ'，<il1,l

5 糖n代ぷ只常症 65 グリコーゲン合成酵素欠損症（糖原病O型） ~111'iftM 児；，泊l f,-f クリ 1-‘r• ／ （↑1』in:4，'く11i9,I I R'9/9,！A9,II‘I'’ 
5 鯖n代ぷ賃常症 66 糖原病 l型 栢打f¥.,射児imhI f i {） 帖h,i柄 l'tJ

5 糖賃代ぷ員常症 67 糖原病Ill型 A1,7'i代，射'!9!•;,i1,1 h7 粕t,，hり111'1'1

5 鯖n代謝覧常且 68 糖原病IV型 粕打fい射沢吊・1,・1. fぶ 粕／），,J内ll't'l

5 糖n代謝貨常症 69 糖原病V型 ~111\(t,.I/ I＇れ；”,, ft') 粕b,＇約＼ ’’I''
5 馳n代ぷ呉常而 70 糖原病VI型 Rhniしり沢；；（l,i 71) 軌/1;！仙＼’l'rI

5 鯖n代ぷ賃常症 71 糖原病VII型 R1,fl代A'iむ；沿l 71 ~,,似 t,i,\~'I''

5 糖n代ぷ貸常紅 72 糖原病IX型 粘打ftA況・i訊i 72 h̀h』'l,i,l¥'tl
5 糖賃代ぷ賃常症 73 グルコーストランスポーターI(GLUTl)欠損症 粕行代M'Mm,i I;9 、IIレ1ーストウン人、t,-々 -Iu;1 l ·• 11 )',~f(J 』1i"

5 糖日代ぶ貨常症 74 59から73までに掲げるもののほか、題賃代ぶ異常症 糾行{I.Al'II.It1,卜 75 h(）か:,71 t ·:,_/Ulf ろもいし）． i ル• 9.h (l I¥AV常9,1

6 ライソゾーム病 75 ムコ多題症 l型 うイソゾーム糾 I <2 ム）も粕,,;I ~J 
6 ライソゾーム病 76 ムコ多鯖症 II型 うイソゾーム納 l, 1• I 1．コ多AlliII'fl 
6 ライソゾーム病 77 ムコ多糖症Ill型 うイソゾーム糾 1'1-1 ムつも帖1,illl'f、l

6 ライソゾーム病 78 ムコ多息枷 IV叩 うイノ ‘I-ム納 I lo l．ユ多帖1,ill'¥'J

6 ライソゾーム病 79 ムコ多糖症VI型 うイソゾーム糾 J:Jli ムコも帖,,1Vl'fl

6 ライソゾーム病 80 ムコ多息¥l,1Vll'¥'1 ウイソ` ／ームが， J'I, ムコ多R’’4,.1¥1’t) 

6 ライソゾーム病 81 フコシドーシス ライソゾーム糾 128 7,シドーシ人

6 フイソゾーム病 82 マンノシドーシス うfゾ・Iーム糾 I'll マン/:;..,ドー・ンス

6 ライソゾーム病 83 アスパルチルグルコサミン尿症 •9 イソゾーム糾 114 アスハル 9ルグル1サミン9A9li

6 ライソゾーム病 84 シアリドーシス ライソゾーム約 1 21) ンアリドーシ入

6 ライソゾーム病 85 ガラクトシアリドーシス ライソゾーム糾 111; ガうクトシアリドーシ人

6 ライソゾーム病 86 GMトガングリオシドーシス ライソゾーム納 Ill (;Ml・ガングリオンドーシス

6 ライソゾーム病 87 GM2-ガングリオシドーシス ライソゾーム糾 In (;M2ーガングリオシ ドーシ人

6 ライソゾーム病 88 沢染性臼f1ジストロフィー うイソゾームがり II:, 児'tt|1‘lf｛ジスト n7ィー

6 ライソゾーム病 89 ＿ーマン・ピック (Nremann-Pick)病 -,イソゾーム糾 125 ニーマン・ヒッ ＇I恥

6 ライソゾーム病 90 ゴーシェ (Gaucher)病 ライソゾーム約 118 コーシJ.仙

6 ライソゾーム病 91 ファプ')- （Fabry)病 ライソゾーム糾 ll7 7-,・プリーりi

6 ライソゾーム病 92 クフッベ (Krabbe)病 うイソゾーム糾 117 クうソペhi,i
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大分類 細分類 区 分 爵↓j 疾射名

6 ライソゾーム病 93 ファーパー (Farber)病 うイソゾーム納 121; 7アーバー仙

6 ライソゾーム病 94 マルチプルスルファターゼ欠損症 ライソゾーム糾 1 31) マルトブルスルファター七ク3lii1・1'

6 ライソゾーム病 95 ムコリビドーシス 111r1(I-cell病） ライソ‘Iーム納 1:18 ムコリヒトーシス 111'1(h,-11,,1 

6 ライソゾーム茄 96 ムコリピドーシスIll型 うイソゾーム柑 1:m ムコリヒト9ーシスm叩

6 ライソゾーム病 97 ポンベ (Pompe)病 うイソゾーム約 1 29 「ンヘかり

6 ライソゾーム病 98 酸性リパーゼ欠1l1症 ライソゾーム射 11g 細リハーセク<nI9,;•

6 ライソゾーム柄 99 シスチン症 ライソゾーム納 123 シス＋ン l,i•

6 ライソゾーム病 100 遊離シアル酸畜禎症 うイ｀／ゾーム柄 140 辺薩シアル殷ilib'!l,i

6 ライソゾーム病 IOI 神経セロイドリポフスチン症 ライソ •Iームが ll4 神紆セロイドリ ，t,'/・人 9,9,i 

6 ライソゾーム納 102 75から101までに掲げるもののほか、ライソゾーム病 ライソゾーム刹 141 114から 1411Je でに !l,)11 るも •9)V) ：l/，ヽ、 ；イ ‘Iゾーム約

7 ベルオキシ＇ノーム病 103 ペルオキシソーム形成異常症 ヘルオキシソーム糾 85 ヘ9レオキシ‘I-ム形1戎'/I;i,¥1,i

7 ・^ルオキシ＇ノーム病 104 副腎白賃ジストロフィー ヘルオキシソーム病 84 晶Ir/II,tiジストロフィー

7 ペルオキシソーム病 105 レフサム (Refsum)病 ヘルオキシソーム射 81; レフサム射

7 ペルオキシソーム病 106 
103から105までに掲げるもののほか、ペルオキシソー
ム病

ヘルオキシソームih. 87 
84から8ti上でに掲if7,)らり(J)iiか．ヘルィキ シ‘Iーム
約

8 金属代ぶ貨常1i 107 ウィルソン (Wilson)病 令屈ft射'JI,'ポ症 25 ウィルソンが

8 金属代息貨常ri 108 メンケス (Menkes)病 令~ft.I/'/',常99F 211 メン ‘r•人が5

8 金属ftぶ沢常9j 109 オクシピタル ホーン症候群 令属代射札常9,t 2(i オクシヒクル t， ーン 1,)• 仮tr

8 金属代ぶ貨常月 110 無セルロブラスミン血症 令属代AY4常9,i: 2H 艇セルロ -Iう人ミンllll4,.1

8 金属代ぶ沢常1i Ill 亜硫酸酸化酵素欠損症 金ば代ぶW'ぶ9,t 24 911屯t依代化紆kJ3l11,.,

8 全属代射貨常1j 112 先天性腸性肢鋭皮膚炎 令“ftAl'/1:常枯 27 た人t'19りfI肢

8 金属代ぶ貨宮n 113 107から112までに掲げるもののほか、金属代ぶ異常症 ，C属(t射札常',i' :m 24かう2!Jt cに掲けるい）V)I!か、 ，p屈1い射μ;;i-1,i

ヒポキサンチングアニンホスホリポシルトランスフェ， プリンピリミジン代ぶ貨常丘 114 ラーゼ欠損症（レッシュ ナイハン (Lescn-Nyhan)
症候群）

プリンヒリミジン代射札i訊i• 82 
ヒホキサンチングアニン，トスホリ fシルト 一；ンン、フェ
ラーゼ欠llヽ，i'Iレ／シ ・L ナイハン1,il文1:r)

， プリンピリミジン代謝貨宮紅 115 アァニンホスホリポシルトフンスフェラーゼ欠損症 プリンヒリミジン代射兄常1,i' 78 アデ-ン .t,1, t,')．ドシ，レトうン人 IエIーセ欠り11,i’

9 ブリンピリミジンttぷ貨常症 116 キサンチン尿症 7リンヒリミジン代A礼0i9,i← 8(I キサン＋ノ仄9,i， ブリンピリミジン代ぷ貸常9豆 117 尿酸トフンスポーター巽常症 プリンヒリミジン代M'/1,枯1,E HI 尿煎卜，ンス t，ーター外常4、i， ブリンピリミジン代ぶ貨常症 118 オロト酸尿症 プリンヒリミジン代A沢、9,i1,t 7" オロト位1A9,i

9 プリンピリミジン代ぶ'j/_,i;,1,i 119 
114から118までに掲げるもののほか、プリンピリミジ
ン代お異常症

プリンヒリミジン代Aりi常1,i・ 8'! 
78から出2tでに掲げろ LO)0)liか、 7リンしリミシン
fI.A'代常9,i,

10 ピタミン代謝貨常拉 120 先天性桑酸吸収ネ全症 ピタミン代州'JI.常もt 7(； 先人tiii)酸吸収14油

10 ピタミン代ぶ賃空1i 121 120に掲けるもののほか、ピタミン代ぶ異常症 ピ々ミンft.4!'1!常1,i 77 7i}に掲,rろも090）｛しか． ヒタミン代A沢W,i

II 神経伝迂物l'l貨常紅 122 ピオプアリン代ぶ'I/.常症 神粍伝遠物打札常／，t Sli ピオフ r リン I~射猜imi·

II 神社伝辻物門沢常症 123 チロシン水酸化M素欠祖症 神経伝達物竹札常1,i 54 チロシン水伐化n9ふ欠!111,i

II 神経に達物l'l沢常紅 124 お;o族L—アミノ酸脱灰酸酵素欠損症 神絆伝遠物打涅‘ht1,i S7 );'（r松I-アミノ酸脱炭依nrK，1；りl!,i

11 神紆f云辻物n貨常日 125 ドーパミン 8•水酸化酵素欠捐症 神社し、辻物竹'i蒻ii,, 55 ドー 9 ヽ i ン／｛•水酸化nrふり;fll•,i

II 神経9E遭物1'l貨常征 126 GABAアミノM転移酵素欠損症 神社に遠物打況常1,i: 52 (;Al}＼ア` ／），l虻l"”t9くり l•,i

II 神経伝迂物nW.常研 127 コハク酸セミアルデヒド脱水素酵素欠捐症 神経＆社じ9fi'附；t1,・， 5 i 9,、9ri七ミアルテLl・I悦水ふ柑ょ'，<il11,l

II 神経1五辻物t1'J/.i;,・1,'， 128 
122から127までに掲げるもののほか、神経伝遭物門異

常症
神耗仏迷物n}！常1,i: 58 

52からヽ9上でに掲Irろも0)0)Il/，．、神tfu.ji1勿f('/1.,¥¥
l,i 

I? 肪nitぶW常韮 129 原発性高カイロミクロン血症 翡1,（1代A}9,i氾i: :ix I9iしれt11,'，・；，カイ 1Jミク：9ンlill9,l

12 所1'1代ぶ沢窃紅 130 家欣性喬コレステロール血症 i桁打代，射滉：氾i , S i) ¥tl1k1'I 1:,'1 Iレ／`-;-u -11, 1f1tt,1 

I? 恥n代ぶW常9J 131 家族性複合'I'.1高胎立症 1桁打代A'Ji.1t9,t .17 '衣1,¥1'1視介fh:Mi}i'(lllll<,i

12 脂日代ぶ火常9J 132 無 /J•'J ポタンパク血症 脂'i'i(t,N'，芍；il,1 91 (） 悩`／i -リ，r.ヤンI,，，Illil1rl 

I? 胆niしぶ沢常1i 133 高比mリポタンパク (HDL)欠乏症 脂1'l(し射札'i,（J,i; :l!I ,i:ij・し「(')t,タンハ 'l 1111)1) ，'；乏9,.1：

12 脂n代ぶ沢常1i 134 129から133までに掲けるもののほか、脂臼代ぶ沢常症 脂質（t,射'」',!t；灼l ~ I '99；から41lkで1一褐Ifるも9)u) : tか、 II行'i'i代附'i,'.／;,;,,, 

13 い合糾瓜沢常fj 135 エーラス ダンロス (Ehlers-clanlos)症候群 粘介糾紐札常4,i• 'll エーう人 ・タン Uス1,i似n1

13 比合組紐沢常1i 136 低ホスファターゼ症 ＆’,合~Iほ札常症 . i i 低ホノ‘.7 .，，々—七 4,i

13 k’，合 111~1沢常1,l 131 大VI'石fl病 桔合紺紐碍i，t1,i: '12 人Pl'ィ，1．t柄

13 紀合紺這W.11；1』i 138 リポイドタンパク症 射，（消ぼ符刈常l,i' :<4 リポイト＇タン /9ク1,i

13 k’，合H|訊穴常1しl 139 135から138までに化げるもののほか、糾合HI訊火常l,i 糾，合HI織札常1,i: 'I, ‘i 1からU Kでに出{fろもり）0）Ith i’, （内1紐'II:-i代9,i

14 分}:1'.I:ポルフィリン且 140 先天性ポルフィリン症 先k性トルフィリン1,i' 5’} 先A.1'1・ぷ1し7 f リ✓ '11 

15 alアンチトリプシン欠印，d 141 alアンチトリブシン欠損症 “トアントト 'J7シン欠り11,i' ll ＂ 1-アン f-トリフンン欠り11ti

79 



9 血液疾患
平成？7年10月14日版
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大分類 細分類 区 分 爵 け 仄納名

1 巨赤芽球性貧血 l 巨赤芽球性貧血 1 場J'J•球件 Jflill 12 I,Ji:＇¥球 tl'1!1f11

2 赤芽球翔 2 後天性赤芽球携 ぷ、牙球朔 2H 後人什介り球ゥ

2 赤芽球頻 3 
先天性赤芽球療（ダイアモンド プフックファン

(D,amond-Blackfan)貧血）
ぷ牙球が 2'1 先人性~ I~ 球粉 （ダ｛アモンド ／う I7 I・・ ンtilll)

3 先天性赤血球形成異常性貧血 4 先天性赤血球形成異常性貧血 た大件赤1l11球It，1成凡常fl-1!1l11 43 たk11-A:III1球形1戊りt'h1’fI-tfIIl[

4 鉄4球性貧血 5 鉄芽球性貧血 以牙球竹ttIIII IH 以り球ti1f 1l11 
5 無トランスフェリン血症 6 無トランスフェリン血症 無ト・；；ン A7..r.. 1)ン"ll症 52 無 I・ラン 7、7.s.＇lンlflt4i'

6 自己免疫性溶血性貧血 7 寒冷凝累素症 II己免役n溶llu什ttlhl l I ’!£冷必リA’<1,l

6 自己免疫性溶血性貧血 8 発作性寒冷ヘモグロピン尿症 I'I 己免疫11•it,； illti-ttIIn 24 たfHI‘た冷ヘモグロビン／A9,i

6 自己免疫性溶血性貧血 ， 7及び8に掲げるもののほか、自己免疫性溶血性貧血
(AIHAを含む。）

ii己免疫什沿lillヤIttIIIl 25 
2.1/l. し92•iに肋 I るも C)9)9 ヽか、 II 己免疫1'1 ，令 lfIl1'I ttlhl 
(Alli.＼を含む ） 

7 発nft夜間ヘモグロピン尿症 10 発作性夜間ヘモグロピン尿症 た!111il<l::1,、モク U ピン尿1,1 59) 允(1ヤ11KI;：Iヘモ 'I[] L /l̂’91 

8 選伝性溶血性貧血 II 遺伝性球状赤血球症 追伝ti,f;lilltitilill 2 辺[,_.fl球状亦IIIlJA9,i'

8 遺伝性溶血性貧血 12 口唇赤血球症 心U、11,1;,11111tr,111 5 l lh介"lli卜、,,,

8 遇伝性溶血性貧llll 13 鎌状赤血球症 辺に付祐Ihl件ttill :1 鎌11湯、 "It棟~i
8 遇伝性溶血性貧血 14 不安定ヘモグロピン症 辻urt;YinII性ttlill H f召’伝',i'.・ヽ七グロしン1,1
8 遇仏性溶血性貧血 15 サラセミア 追仏ti・ぷlllltl1flill f ; サ・）セミア

8 遺伝性溶血性貧血 16 グルコース＿6-リン酸脱水素酵素欠乏症 ;ukィt；溶i叶11tllll 4 グルコー入f；・リン＂む悦水ぷ nrぷ'1<.？iIl
8 遺伝性溶血性貧血 17 ピルピン酸キナーゼ欠乏性資血 迫Lf1,i;IIII付Ul[II 7 ヒルピン煎キ・トーセ欠乏1'1Cfrln

8 遺に性溶血性貧血 l8 IIからl7までに掲げるもののほか｀週に性溶口性U血 辺伝竹沿IIIlfIt"［Il !) 2カらHEてし褐，rるもしJ.，J9,!，． ，Uし，竹和1lt付t1.
， 溶血性貧血（牌攪能九進症によるものに 19 溶血性貧血 (IJ!II懐能冗進症によるものに限る。）
限る。）

ぷ血ntnIII I 肘’慣能 I•L追,, ,,_ lるも6)に
・、4 ぷ'’11性tiIIll(II¥'閏1たIし進l,i'I_,ろしグ）に出7J ' 

nしろ ） 

10 微小血行隠込下性溶血性貧血 20 微小血行悶害性溶血性貧血 微小 lill>f~糾＇｛件，宕 lill4’Itfl’ll 4!1 微小 illll't~'.1，＂fllhlillヤI tflIll 

II 真性多血症 21 真性多血症 虹性多 1(11•,i 27 !'汁'1初fill,,

12 家族性赤血球増加症 22 家族性赤血球増加症 ．¢け．件.;.1111沫埒りl;/,i II ，永A付'~ lfllJi、刑 1111•,i

13 血小板泣少性紫斑病 23 免疫性血小板泣少性紫1/1病 1111,1ヽ板注'y1紫fl［わ IS 免1えtifill小板浪‘レ竹北閲Al,

13 血小板え少性紫妍病 24 23に渇げるもののほか、血小板み少性紫lil病 1111小板減少外垢／iIいり I : I lhl-粕；fるも""'；か IIII小板減’日11~、 Jlr ぃ＂

14 血行性血小板滅少性紫B1病 25 血栓性血小板減少性紫斑病 Ifill叶代rfll小板減少ヤI紫R［糾 2[l ,111r.• ヤ l,1111小板減少付紫flf利

15 
血小板泣少l,i （即甍能冗追l,iによるもの

26 血小板注少症（牌機能冗進症によるものに限る．）
に限る。）

1l11小板北‘J/1,, I~\'t:li化 9,Lil!. 9, l (＿ iるも0)
Iヽ 11ll小板~-J,1,i Ill¥!恨泥9し進l,j：こトるもの9-RIら

に限る 1 

16 先入性骨髄不全症疾訂 27 先天性押巨核球性血小板云少症 入人什1't肋イヽ，，ー9,iktr. • 1‘; 入）、tt..1,1女球11'小板A’↓‘9,1
16 先天性竹艶不全9i候tt 28 フ7ンコニ (Fanconi)貧血 た人付•11骰i イヽ 1•9,I 似群 4-1 .l r ;.., J二tfilil

17 周期性血小板注少症 29 因期性血小板汰少岳 /,'，lliltl-Jll小ドJ 少ヽ1,i i1、 l.',JIOltl 1111小Hu出レ9,1

18 メイ・ヘグリン (May-Hegglln)只常症 30 メイ・ヘグリン (May-Hegglln)児常症 メイ・ヘクリン 'lo常廿 '" メイ・ヘグリン＇凡常 9,i
19 
カサパッハ メリット (Kasabach-

31 カサパッハ メリット (Kasaoaco-Vemtt)症仮訂
Merntt)症候群

カサパ IIヽ・メ リI卜1,il刈詳 ltl カサパ1,、 メ』／ I卜hi似tr

？〇 ム町性血小板血!,1 32 本巴性血小板血1,, 仁吼付1111小枚1111¥1 ,] l-'1>t11111,1ヽhuIIIl,9

21 血小板機能異常1i 33 ペルナール・スーリエ (Bernard-Soulier)位候訂 l{ll小板f,:f尼札ぷl,i 1;, ペル；―ー，L・人ーリエ11|hitr 

21 血小板機能沢常9,・, 34 血小板無力1,i 1ln小似閥1臣yA常9,l 14 1111,1ヽ板饂／J9,i

21 血小板機能貨常症 35 血小板放出機構沢常紅 rfll小板慨iた＇凡常 J,i 1, 9 IIll小板枚：I',閃情怜i訊1

21 血小板機能'j,‘'常1,i 36 33から35までに糾げるもののほか．血小板機能'I/.im,1 ihl小板恨能W1t1,1・ ¥1, IIから 15 L -‘-に似．r1, t•）し 9 ：・カ• IIIl小板1:¥1た'/1:i;，9,l 

22 先天性血，仮辺固因子只常 37 丸天性フィプリノーゲン欠乏症 た13‘IIIII液益lI,11/it1礼常 'II ん）` fI＿フィ/9J Iーゲン欠 .C1,l

22 先天性血液凝t>t因子沢常 38 先天性ブロトロンピン欠乏1,i ん）、“IIIIIfdilS11J」(W/1i 14 /1..）、flフ＂ ロン Lン'1、2id

22 先天性血液杜固囚子民常 39 mv 因子欠乏r~ ん）；ヤI1ln改凝固ld(-＇_Io汎I― . i.”) m v i94 j・・欠乏1↓I

22 先天性血液凝固因子鉗常 40 第~I因子欠乏症 た人tilfll欣,1{1>111,Jt・じ常 :ui り1¥1|1iI・欠乏1,1

22 先ス性血，仮凝固囚子貨常 41 血及病A た）；11-lfll液凝1,＇，1I人1(•沢常 II IIIIK納A

22 先入性血液及固因子賃窃 42 血友病B ん）、1'IIIn fし必11,ll<1r沢ぷ A2 II’I'd柄II
2? 先人付血液必固囚子貨常 43 第X因子欠乏証 ん）、11,In液品11i1,1(沢常 、l7 冷ヽ囚 J.'，乏9,1

22 先ス性血辰凝固囚子貨常 44 第XI因子欠乏，ょ 入人111lu;1し，U|•’•IlA i)＇,：:,i iH •4. ＼II94 J.．9し21,9
？？ 先人性血液汲固囚子沢常 45 ll¥XII因子欠乏症 1"xtl1l11,1,,1.tl 、,Jltj,••児i;\ :::J 冷、刈Idl’ 欠~-,,

22 先人性血＆及固因子賃常 46 第XII因子欠乏症 た）、M1111液，iii、l,III4[＇；(；；i Ill 、A.；．ヽII I I J4 1・り、 91, 

？？ 先ス11血液凸固囚子貨常 47 フォンウィルプフンド (vonW,11吐brand)病 んKrHIIl;19,U|I11月1’・央常 11 7 4ンウ (Il,I iンIIiり

22 先入忙血佼辺固囚子貨常 48 
37から47までに泥げるもののほか、先天性血汲祖固因

7貨常
ん）、ndn,代&|1,11り1＇礼常 42 

.IIか：，41;て，」褐．14,9,'）り、':，．ん）、111111化，1,/1,',11'1
j＊・’Ait 

23 先X竹プロアインC欠乏症 49 先天性プロァインC欠乏症 た）、117u.,.イン (',I＜乏9,l II, 'ん）ヽ竹―IU千インi‘I<91,1

24 矢人性プロテインS欠乏症 50 先天性プロテインS欠乏匝 た人ヤI• フ 11 テイン S 欠乏 9,i •17 ん人tI.lu iイ／S欠乏1,i
25 先人性アンチトロンピン欠乏症 51 先天性アンチトロンピン欠乏症 }..:｝f1アントトロンヒン欠9』,t 9 1 9 'ん）、クl~1・ントト u-.,, Lン欠乏』，1

26 最仏性出血性ネ梢血'i'!拡活症 52 遺伝11出血性人梢血'i'!拡弘症 ,l'.l(L.ヤI・:t:IIII11i、梢llIInh虹J、t,i I 迫しヤ1:1:,111付人h'i1:n·~j.,;J` 9,i 
27 台蘭線雑1岳 53 骨髄線雑症 ii•刊淳渭l/,1 ~I ＂凶点れ l9,9
?8 再生不良性貧血 54 h生不良性貧血 1t[・1 イヽl'↓ti1[11ll ．-，．-， 111'1 イヽj’↓1'11[1111

80 
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小児慢性特定疾病情輯センター疾患一貫 Pt'I''.月慟'r,;りぷ （筍四I'iL; l• Ii}}) 

大分類 細分類 区 分 番 9} 玖 納 名

l 洩合免疫不仝症 I X速珀更症複合免疫ネ全症 複合免疫1、1:』,ド 3 (） Xii知9ru,i：柑合知；t1<介1,i
l 複合免疫不全症 2 細網貨形成症 複合免投小，，ヽ 1,i .！2 !Iii糾悦形1戎9,i
1 漫合免疫不仝症 3 アデノシンデアミナーセ (ADA)欠損症 柑合免疫イ：9t』,h 2!) ァ千／シンテアミ 1ーセ f.¥l)．＼ 欠il9,卜
l 隕合免疫不令柾 4 オーメン (Omenn)症候群 複合免投イ；↑1,i i l オーメン',i11>・r.r
1 漫合免疫不全証 5 プリンヌクしオシドホスホリラーゼ欠捐症 複(9免疫イヽ 令9,i: ‘i.-， ー／リンヌクしオシド r，入 J，9J I ーセク~rllt1i

I 潰合免疫不全症 6 CD8欠111症 粒合免疫小令•,i :n (1)8，Iくり1,,,

1 浸合免疫不全症 7 ZAP-70欠損症 複合免1'):1、全9,f ぷ｝ I.Al’7(Jりくり1ヽ，i

l 漫合免疫不仝症 8 MHCクラス 1欠掛柾 粒合免投イヽ介引l 'i (, MIi('，'ラス 1欠llli,1

I 複合免疫不仝症 ， MHCクラス II欠捐且 り」介免疫イe令,;, :17 MIi('クラ7、119:1911,i 
1 慢合免疫不全位 10 1から9までに掲げるもののほか、復合免疫不全症 和合免投イヽ介9,l .9ド 2'）かっーぷ；；でi＿肋Jるもり）しJ9．か 卜U 合 «,.iIょ 1 、 ~~111

2 免疫不全を什う特徴的な1JIAg II 
ウィスコット オルドリッチ (W,skott-Aldricn)症餃
訂

免な小↑をft'う1H徴的な,,,.,：群 46 ウィ人コ 9ト オルドリ .1"lih:nr 

？ 免疫小全を伴う特徴的な1iIX訂 12 毛細血壱拡蛋性運動矢晟征 免疫イヽ介を伴う19徴的な1,I似群 55 t科IlIIlln・hi，張ヤI直動‘)、J.11,1
2 免疫不全を伴う特徴的な1,i9X群 l 3 ナイミーヘン (N1megen)染色休不安定症候群 免役小令を伴う特徴的な1,,似I!I・ 52 トィこーヘン公色（トイ、安’必1,liI文1h

？ 免疫不全を伴う特徴的な症仮訂 14 プルーム (Bloom)症候群 免疫イヽ介をfl：ぅtH孜的なl,i似tt 54 Iルーム1,i'似nr

2 免疫不全をN'う特徴的な症9“" 15 ICF紅候群 免9；~イヽ令を fl' ぅ H徴的な 1,iI文1拝 4; l(1 1,9松r.r
？ 免疫不全を伴う特徴的な紐餃8T 16 PMS2貨常症 免疫小令を伴う＂徴的な 1,i似群 5'.I I ’\1S2 涅ii•1,i

2 免疫ネ全をf'I'う特徴的な枯9it1 17 RIDDLE症候群 免役 1;4• を伴う特徴的な'，i'餃群 59; HllllllF1,EIべ1il
？ 免疫不↑を伴う特徴的な1J仮訂 18 シムケ (Schimke)岳候群 免疫小介を伴う 1r徴的な 1,i•9文群 3 (I シム ’r紺9文tf

2 免疫不全を伴う特徴的な紅修訂 '9 
胸腺低形成（デイ ジョージ (D1George)症候群／
22qll 2欠失症候訂）

免疫1'ィ・を什う打徴的な1,＂べ群 48 
＂り脱低形成（テ， ／ J -ジ!ti文nf 22qI I.」'，;'）、1，け似
tf) 

2 免疫不全を伴う朽依的な紅仮訂 20 高1qE症候群 免疫1召クをfl吋 tH徴的な／，＇i文i拝 4!) 屈lμIt,i'依tr
？ 免疫不全を伴う特徴的な1't9幻tT 21 肝中心静脈閉鎖症を伴う免疫不全匝 免疫イゾトを(I'うt.｝徴的なi,,≫:M 47 Ill• 中心静脈1判 111,,；い 1＇う免役 4ヽ介 1,i

2 免疫不仝を伴う衿微的な紅仮群 22 先ス性角化巽常症 免9伐イ；全を伴うtヤ徴的な1,ti仄tt '>I んヽ／：ft:fり化淋常9,i

3 枚性免疫不全を主とする疾患 23 X連韻無ガンマグロプリン血症 液性免9仕ぷ令を 1・と 1万 9人史 2 X直飢眼ガンマ'In /〗 l ン＇／ぶi

3 仮性免疫不合を主とする秒引l 24 分煩不能型免疫不全紅 液性免疫イ；令を 1!: tら9入!.!.， 7 分1111ヽ能'fl免1’:t1ヽ令9,i:

3 孜性免疫不全を主とする段Ji 25 叫 qM1』-1仮群 液t1• 免疫イViヽを 1 レ tmi想 .! ,：.blg ヽI9,i•(I:i.r.t

3 ＆性免疫ネ令を主とする段患 26 laGサプクフス欠損屈 液件免疫イヽ 令'， iとtる以凡I I lg9，サゾ','；人'，<n1,,;

3 、＆性免疫不↑を主とする民じ ?7 選択的lqA欠Ki 液t1免9え不介を I• l ;:,1久患 4 湛択的lg、＼クくり1

3 佼性免投不合を主とする段庄 28 特貨抗体程生不全位 夜ti免疫イヽ 1:を 1とす,;ti、i，!! r ., 1.¥'/(/1Li仰C'!1• I・1,i'
3 枚性免疫イ令を主とする疾必 29 孔児 辺性低ガンマグロフリノ血1』1 液ヤ1免疫 1`令を 1と9る9入患 Ii 乳'）,！ 過ti低If,マク¥]フリン 11111,i

3 枚性免疫ネ↑を士とする1知，＇！ 30 
23から29までに掲げるもののほか、；剥性免疫不全をt
とする氏↓

液ti• 免疫イゾトを l とする 1父！l' 8 
1から7にて1-lUI「るもク）0)1しか、）ikヤ1免投小，，ーを 1と
j• ろ 9知患

4 免疫』節閃宮 31 チェディアック 東 (Cheaak-f-'1aashi)症仮群 免’ふ出節閃，り •I. 9 ト上ディア 99 ,-111,i仮nf
4 免疫J1粕約，；， 32 Xil'印リノパ期即，i9i群 免役ぶl!ll閃，＂ 41 XA,h'）ンハ埒対99,l似nt
4 免疫具節”苫 33 自己免疫性リンパ増地位餃群 (ALPS) 免疫ぶ節n,9; 1 2 II 己免疫付•9J /‘m州9,I似t1 .＼l.l'‘’ 
4 免疫，似riii"9,19 34 31カら33までに比げるもののほか、免疫，月節杓'!, 免役、人1ll1it1,I: •14 1 1 か ••A:ikて9」hi.r るもい，•），砂・｀免9‘ょ，↓1PiIP：1．し

5 1,;,発性R細栢1機能不全面および欠Ill症 35 更症先入性好中球A少1i /9i!ftfI RりII胞楼能小 4•4,ii，よし＼9＜iil9,i JO ＇印，i＇ん）：rthi91lik出’J,1,i

5 /J;、発性R細胞懐能不全191あよび欠Hiiヽl 36 1,’JIn性好中球泣少I,-1 IIiサtflfaHl貼閃能十4-4,i｝，よ＇，＜欠り 11,i ！） 19,i 19ltI h/’I d*fし少‘/，i

5 ，＂発性女細胞隈匝不全証あよひ欠損症 37 
35及び36に掲げるもののほか、慢性の経過をたどる9/
中恥A少l,i

折（たヤ1食削l胞機能1、',・1,i/；よ ',9，'くり19,i II 
'JI~:> II)に比げるも990)： t1s、1せfl・9)1乱3ピfしろhi中
球，戌 •J.1,i

5 /9i発性食細胞機能不全1」および欠損症 38 白血比接n不全症 1,,mヤIft 賃II胞炭1距イヽ 1• 9,i/』 J.C9 9くれIJ,i 1:1 lllilt)求桜tf1 、 1•9,•,

5 I"発性f.t細胞攪能不全紅および欠損症 39 
シュワッハマン ダイアモンド (Srwaĉman
D omond)症仮訂

ト，＇た11ft紐l胞費能イヽ4-9,l/，よび欠り19,l 12 ..1.＇1 I' 、マ ✓ ・グイア七ン 1 』,1 似／h

5 :9兌性食細胞慣能不全珀あよび欠捐症 40 慢n肉封贖症 Iりしたtift紐1胞腹能1、4-9,tl』よ '-g,；り19,9・ II 投ヤ1じ”"、r『,,,
5 11介付食細胞機能不全11および欠旧症 41 ミェロベルオキシダーセ欠11l症 11,l icヤlftllll胞機能 1̀1-9,i／，よび欠り19,i I", ミ1.U ヽI...49 ターセり、niりi

5 ゆ、発性R細胞機能不全/J および欠,~症 42 メンァル遺伝型マイコパクアリア砧感企症 /9』し発rIft紐l胞機能 1ヽ介9,i9，よび欠り11,i I f ; メンデル；BL' ・ 't圧• イ 1 99 クテリぅ• Kがぷ＇~111

5 /9？分け白咄併J機能不↑狛および欠祖紐 43 38から42までに出けるものの1ま力＼臼工球機症火常 /）iftfI I"i1 1胞機能 1、 4•9,i /， Lひ欠り19,i 17 I~力っ l{；上 J、ーしh↓tfるも'/)り）i t/」、 1| |iIli人tti[Ih! it 

b r19^免疫'A'’双＇ 44 免疫十令を伴う無，f性外ilf史形成貨常症 1・1ヶ”tf；；沢常 24 1,('9tイヽイ‘をn＇，岡，1ヤl'lf1II奴11;I戊＇凡， i1,1

6 11ク免疫W常 45 IRAK4久湘琉 II'[• 免役 W ぶ 2 1 II, ¥hi欠り19,i

6 f19”"}'A＇常 46 MvD辿欠損症 II が免役',•,＇;,； 2 i ¥l¥llH8,1＜！11,,, 

り 日わ免段W常 47 慢11&'Ill枯膜カンジダ／i I 1•< 免ほリdi;i 22 “i11皮h勺粘校力/:.,ク』，1

6 fI?g免疫W.常 48 44から47までに掲げるもののほか、自然免疫貨常 IIゲ免1；；＇，む，； -)― l .! I カ・・•‘:LI !でし閲，tるt,J.W9, iか． 11侭≪,-l'J:',','.，→',;

7 升大性補体欠掛征 49 先入門補休欠損症 た）、tIh11fト欠り19,i・ 27 ん人ti袖 I~ り、 nII,i

7 先人竹袖休欠IU症 50 愚仏tt血管性浮謄 (Clインヒピター欠捐症） ・ん） 、ヤIh lI t令,: 柏,, , 2(9 心し、外11111ti,1~1 !Clイ:,L し，，—，'叶Ii•,,

7 分、人竹袖体欠粕症 51 49及び50に掲げるもののほか、先人11補体欠損枯 た）、tlhlllP:tlH,i 28 2hIえび''7：こ閲Irんi，り）り,1［か， ん）、’i‘Ih11体'，<1111,,

8 91酸埠増加症 52 好酸球咽加症 h（他球）l'I/J119,l IH l1f ~だ）、R 打／ hl14,1

9 慢性も動11EBウイルス狂Aid 53 慢付，81/J11EBウイルス屯采症 怜ヤ＼泊動t¥111ウィ，し，'i人公1,1・ 411 1'針1活動t'II 1:••1 {,c I、序公9,j
10 9汝入性免疫+全症 54 ＆人性免疫不全症候訂 lHIV感人によるものに限る ） 9没）、11免投 1ヽ介,,, ]'I fな人 H• 免，；； 1 、 1•9,l'，： 1:1 fill¥、さた1-J.るもいし似ヽ ：』

10 使入竹免疫1，令丘 55 後入的な免疫系応古による免疫不全征 iな｝、11 免役 1、 ~-1,i 2(） （名人II')な免投手K9,1,9こよる免役小介9,i

11 隆H移柏片対布t病 56 慢付移植片対宿主病 19AI移りh)；t寸,r,ilfv, 'i’’ t'4fI fthll 1 ; KI I9, 1 ＊り
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小児慢性特定疾綱債輯センター疾患一賣 9}’I：労働r,1;,1;（第四I'il:: l•J, 1} ) 

大分類 細分類 区 分 爵り 疾祈名

I 脊薗艶履瘤 I 鼈膜脳瘤 rf髄顧膜紺 3(） 仙閲脳紺
1 脊鱒髄膜瘤 2 脊髄瓢膜瘤 介髄鯰膜抱 , i l fr鯰髄校紺
2 仙尾部奇形腫 3 仙尾部奇形Ill IIlII¢祁令形腫 44 仙I(沼介／f!Nt
3 脳形成悶害 4 滑底症 Bり形成m'、1: 5'i 内眉H,i

3 脳形成悶害 5 裂脳症 脳形成閃，＇f 58 ?i眉,1,i

3 脳形成隅宮 6 全前脳胞症 肛形1戎ト，91: ,,1 ↑IIり脳胞f,,

3 脳形成n,1; 7 
中隔視神経形成異常症（ドモルシア (DeMors,er)症
候群）

脳形成閃、'f 57 91l烈視神経形成汎常1，f(ドモルシアl,i似訂）

3 脳形成悶苔 8 ダンディー・ウォーカー (Dandy-Walker)症候群 脳形成J,.1,'f 5(i ダンディー・ウォーカ一1,i(I幻tr
3 脳形成悶害 ， 先天性水頭症 柑0形成ト間： 55 た人性水!/1!1,1
4 ジュベール (Joubert)症候群閲連疾患 10 ジュペール (Joubert)症候群閲連疾患 ジュペー9Liu“"関連炊！μ It, ン・ 1 ペー 9し 9，ド似 r.tl~I述妖患

5 レット (Rett)症候群 II レット (Rett)症候群 レソト199候I：し fふ レット¥1似I!t
6 神経皮膚症候群 12 結節性硬化症 神託皮膚紆松tr 19 紺；節ヤI：砒化紆
6 神経皮膚症候群 13 神経皮膚黒色症 神経皮hサ,,,餃t( ;/I 神t杞女hり’’'色9,l
6 神経皮膚症候訂 14 ゴーリン (Gorlln)症候群（社底細胞母斑症候群） 神詳皮膚i,i憎公nr 2(） ゴーリンi,iwぇnt(Jぶ氏員II胞l')/)fl,i似tt)
6 神経皮膚症候訂 15 フォンヒッペル リンドウ (vonH,ppel-L,ndau)病 神耗皮膚Ii：松訂 22 •J ォンヒノ'‘'レ ・ リントウ柄

7 9老症 16 ウェルナー (Werner)症候訂 9,! I!;1,i• 45 ウ~,しナー 1,il対f

7 9老症 17 コケイン (Cockavne)症餃群 i，しが、i 46 9‘rイン9,ituf
8 遺伝了児常による臼n脳痣 18 カナバン (Canavan)病 追f,..(・y4常によるI‘1行脳,,r 'I -~」+"ン仙

8 週伝子貨常による白門脳症 19 アレキサンダー (Alexander)訥 辺伝 J・汎常,_よるI‘1行胎9,i: 2 アレキサンダー糾

8 遺伝子只常による白n脳症 20 
ペリツェウス メルッパッヘル (Pclizaeus-
Merzbacher)病

ig仏 ('II.常によ 7,1’| 打駈,,j• t ; ヘリッ」ウス ・メル ツハIへ1しhり

8 虹に子沢訳による臼n脳1,i 21 皮n下女胞をもつ大ii'IJrJ白f1脳J,i 辺仏 {•'/1. ；；t による i'I 行脳4,i: 5 ,nt卜指胞をもつAyn叩I'ri脳,i

8 遺伝子貨常による白門脳症 22 白賃消矢病 心伝 (・'11,i1;,こよるI'Ifl脳9J: •I I’|tii'i')<tii ， 11'1嘉竹縫合','IP!紀合i,1 23 非1i仮性如蓋竹縫合','阻癒合1,1 頭な1't紐，’,','-191'+.合4,i .-）一' Jiヽ，；似ti外lム1.t6t合'9,・/VI癒合t,,， 頭蓋竹縫合早期癒合症 24 アペール IA□ert)症候群 ,111.,1・1笥合',t101癒合i,i 25 アヘー，ll,i仮群

9 珀蓋竹縫合','I日紀合1』I 25 クルーゾン (Crouzon)病 頭み竹筍合 ',l191ゃ，令Ai• 26 クルー／ン糾

， 珀蓋骨縫合早期応合症 26 
23から25までに褐げるもののほか、円度の頭涵骨早期
臣合Li

叫必1't社（↑＇，lIOl抱 (9l,;• 28 
祁から27tてに柑Ifるも0)い：l/」・・ 'r,,;_.)リ(1l.1't','IQI
1クMi

10 もやもや病 27 もやもや病 もや9，や納 { ; : 9 i」やらやがi
11 h慟性fら萎約1,i 28 行恥性筋萎蔚ii,・, (r髄t1・筋ど縮!,i・ :1~ (r髄tiiりど・船1,i
12 先天t1ニューロバチー 29 先天性無痛無汗症 ん）沖件二．:L-ロヽ ナヽー :Hi た人f'I 憾9,h 鍼 il•,i

12 先天性ニューロパチ＿ 30 必伝性近動i；；詑ニューロバチー ん人11・"-_,ーロハ・チー 15 心b．ti迅！動~j.［ニュー tJ ヽヽトー

13 筋ジストロフィー 31 デュシェンヌ (Duchenne)'l'.'筋ジストロフィー 筋ジ入トロフィー I:! rュシ J/ 7 Jnil1iジ人卜 1Jフィー

13 筋ジストロフィー 32 
エメリー ドレイフス (EmeryDre,fuss)型筋ジスト
ロフィー

11i,シスト U-Iィー ! J 上メリー ト.レイフ入1i'livlシノ、卜 u/ f --

13 筋ジストロフィー 33 肢帯型筋ジストロフィー 筋ンストロフィー II 肢1iPtlithンストロ 7、一

13 筋ジストロフィー 34 顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー 筋ジストロフ、一 Ill 9祈liIIhi甲 1．腕＇＂ ，1Jj／スト U7ィー
13 筋ジストロフィー 35 福山型先天性筋ジストロフィー 筋シストロー1、一 I'! 伽111'¥’りし）、竹"1Jジ人トロツィー
13 筋ジストロフィー 36 メロシン欠損型先天性筋ジストロフィー 筋ジストロ 7ィー 14 メロ/ン‘ぺり1lf)た）` 件i)7j-.,.ストし1―/(-

13 筋ジストロフィー 37 
ウルリヒ (Ullrich)型先天性筋ジストロフィー (lli縁疾
患を含む。）

筋シスト U=Iィー K 
,．9，レリヒ'1'!た）、竹前・ン人トロ 7ィー 1灯lHi知!!を<r
ら）

14 先入性ミオパチー 38 ミオチュプフーミオパチー ,1c)、ti'才9ヽf- 41 ：ォチュ・I→一こオノ、,.-
14 先天付ミオパチー 39 先天性筋線緒不均写症 ん）、竹ミオ 9ヽトー .17 入人flif7，札糾1ぷJ叩，ト
14 九天性ミオパチー 40 ネマリンミオパチー ん）、r1ミ才99トー l!) ネマリンミオハトー
14 先天代ミオパチー 41 セントラルコア病 ん）；f1-ミ才9,1 - i8 七ン t-,，レコア糾
14 先天性ミオバチー 42 マルチコア病 凡）寸1ミオ 9ヽトー 1 (） マル f-lア恥
14 先天性ミオパチー 43 ミニコア病 たK付ミオハ、I- 4 2 ミ..:.Jア砧
14 先天11ミオパチー 44 38から43までに掲げるもののほか、先天性ミオパチー 丸）、H ミオ 9 、 9 — l i '1、からl2tでし掲"ろもC)C9,tル’、'ん）、fl,才9ヽ+-

I 5 
シュワルツ ヤンペル (Schwartz•

45 シュワルツ ヤンベル (Scnwartz-Ja'"pel)l』1松肛
Jampel)症候群

ンュワルツ ヤ.,,'‘l凶i似群 17 ン'”ル 1 ヤンヘ1し11,1’"＂

16 f11冶てんかん脳症 46 乳児硬症ミオクロニーてんかん 確泊・くんかん恥,,; 4’) 1L り，り「,,,•,：こす 9 9Jニーくんh9/＂
16 闘治てんかん脳症 47 点頭てんかん（ウエスト (West)症候群） ）釦t；てんかん凡q9.， IH ’’'リIIてんかん 1ウエ o<H,tl灯r1 
16 難冶てんかん脳症 48 レノックス カストー (Lennox-Gastaut)症候群 種治・くんかん且11,i 3{ l 、9 クス ガス 1ー9,19文tt

17 進h性ミオクローヌスてんかん 49 
，，ンフェルリヒト ルントポルク (Unvemcnt-
Lunabarg)病

迪ir11ミオクロー 7スてんかん 2 i ウン 7(. JI, I}しト・/!.,ントt,1!.,，I A9ii 

17 追行性ミオクローヌスてんかん 50 ラフォラ (Lafora)I内 進irtl,オクリーヌスてんかん l 1 うIす・-,栢
18 什艶小脳変性症 51 脊鮪小脳変性症 r,髄小脳え11・1,t ~!) （r蚊小1'-ltl,,i
19 小児交百性片麻痺 52 小児交互性片麻痺 小児'):l1ヤ＼：1；麻9¥I IX 小リ，'."'''ti1:麻約
20 変形性筋ジストニー 53 変形性筋ジストニー（類以疾患を含む。） なItifl・nr,ジ7、トニー {，1 [If外1:i¥)iシストニー
21 脳の鉄沈着を伴う神経変性疾患 54 パントテン酸キナーゼ閲連神紆変性症 贔i9)n、l'しいをfI:i PII経変ヤI：疾；↓,・ (, i l ハント ·r ン酸キ ·r ーセ l~J)出 ~I,f~..:ヤ11,,

21 脳のn，尤●を伴う神経変性疾患 55 乳児神経釉索ジストロフィー 脳0)n、Iし名をfl'i~l•H 1ヤ1,欠患 5’I 孔'}L!hIIif軸”4；ジストロ 7ィー
22 乳児曲伺線条体頃死 56 乳児両側線条体頃死 乳＇）北 1,1傭llf<l条体炊死 t2 孔'}、 '.1,t,1IJI 沫条 (~I＊牝

?3 先天性感染症 57 先天性ヘルペスウイルス感染匝 ん）、tI庄9A1,-, II ん ｝、i1へ1し． 、プ、 ウf ル／、卜さ '~11i 
23 升天忙感太症 58 先天性風疹症候g ん）fl.~＾＇A9，ャ ｛ ｛ ん＞、付嵐μ，1,i・vutf

24 
エカルティ グティエール (A1card1

59 
エカルデイ グティエール (A,card,Gout eres) J,il:i. 

Goutieres)症候群 群
J..カ9.,•-j：ィ ク勺-ィ .J'..―I凶itふtr ．， ． r. IJ Iしうィ ク-;-‘L-1叶i伯'tr

?5 亜急性硬化性全脳炎 60 亜急性硬化性全脳炎 911』'』ヤ1使化付介脳た I ,11心ti枕化付イールqK 
26 フスムッセン (Rasmussen)脳炎 61 ラスムッセン (Rasc,,ussen)脳炎 } I、J.,.I七ンかiだ hi / A!... I七:rlk<i欠
27 惰治舶l99I部分発作if,h','¥'Iな性脳欠 62 難治舶I991部分兌作平柏't’な付脳灸 帷治和1991部分{cf1,"h'内化”"“}9 1 1 竹佑打1[99［沿：hft(1"，h'9’O'JfI hq K 
28 多発竹娩化症 63 多発性磁化症 らftfl"k化9,i 17 t1cfI 9AIt』,,.

29 慢竹炎症性脱馳性多発神経炎 64 慢性炎症性脱髄性多介神経灸
1.,.ifl欠9，Ifl脱'.!l!rl~允PIItt炎ち !l!fl 辿

h2 iト汁1人,,,ti脱仙ヤ1もftP|IifK もり1 付 Jfj，II-• 9ーロハト
動ニュー11，、チー

30 印症筋無力症 65 更症筋無力症 In1,l iul1111 J凡l I", 1「i'11i)1111!1 /J』91
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小児慢性特定疾痢傭籟センター疾患一覧 9}'t竹慟行？iぷ ('l\ V~(1 し I ·/ii}) 

大分類 細分類 区 分 爵 I} 疾糾名

I 先天性吸収不全症 I 乳糖イヽ創症 先k性吸収 1ヽ令症 2(; 乳＇り1漬枯i:
1 先天性吸収不全症 2 ショ懃イソ麦芽龍分解酵素欠旧症 先犬竹吸収イ；令J.i 24 シコ貼イ＇ノ及休 RM)射'"糸欠!IH,i
I 先天性吸収不全症 3 先ス性グルコース・ガラクトース吸収不良症 先大竹吸収イ；全1,i' 25 先火ヤIウグルコース・ガラクトース吸収小W,i'
1 先天性吸収不全症 4 エンァロキナーゼ欠損症 先k性吸収イ；令1,i 23 エンテロキナーゼ欠Hll,i
1 先天性吸収不全症 5 アミラーゼ欠損症 先k竹：吸収イ；令9,i: 22 アミうーゼ欠ni9,is
I 先天性吸収不全症 6 リパーゼ欠損症 先火忙吸収 1ヽ令9,i 27 リヽ ーヽゼ欠り1祉
2 微絨毛11入体病 7 微以毛封入体病 叫 t[}1人体糾 9 i 淑 (.H人体糾
3 腸＇）ンバ咎拡缶症 8 腸リンパ'l't拡張症 脱リンハ行舷張1,i :12 脱リンハ竹村．張9,j
4 家族性腺謄性ポリポーシス ， 家族性腺1!1性ポリポーシス ・水族忙腺腫性・t• リ、 9 ーシ人 r ・’ ・り｛族性腺枡竹．トリ．トーシス

5 園期性嘔吐症候訂 10 周期性嘔吐症候群 l,¥ilUI性嘔叶．枯餃nt l!l 1/JJPJヤI：咄91ii仮tr
6 ,:,1』・1性肱疾必 11 う’i比性大比炎 炎,,性9屯疾凡'・ 2 ;,'il.itl,)＜船炎

6 炎症性腸疾患 12 クローン (Crohn)病 欠駈忙脱氏！↓’ :1 クローンが

6 炎症性腸疾患 13 "引発l,i叩炎！,i性記疾iよ 炎!,,ti:『り孜！i' Iヽ ','Ill発ilItl炎9,lrnりA:i!
7 自己免疫付腸症 (IPEXI"灯詳を含む。） 14 自己免疫性腸症 (IPEX症仮訂を含む。） fl己免疫付：脱1,i'111'1.Xl,i仮1げを含む ） 18 lie免役ft叫9,t(IPI:x』』imrを含む ） 
8 急性肝不全（昏睦型） 15 悠性月l不全（昏睡型） 急付•Ill：イ；令 (iW伸 It’JI 14 ぷtllll叶；令 (iY師郎）， 新生児ヘモクロマトーシス 16 新生児ヘモクロマトーシス 新'11）しヘモク t.1マトーンス lll ~r'l 1)~ ヘモクロマトーンノ‘
10 自己免疫性肝炎 17 自己免疫性肝炎 I,1己免投ti肝欠 17 1・1己免投fI・Ii1欠
II 原発性硬化性胆管欠 18 駄発性虻化性胆管炎 /j,（it什快化HIII竹父 l { ; ,,；けた什枕化ヤ1川1行欠
12 肝内胆；tうっ滞性疾患 19 胆q閉鎖症 肝1勺罰Iii・・・,.，而什9K!!, 1・1 りII近I'/惰11,f
12 肝内胆；tうっ滞性疾患 20 アフジール (Alag1lle)症候群 肝内胆rI• うっ滞什り、凡’ h アうジー9v1,Hhtt
12 肝内胆汁うっ滞性疾患 21 llf内胆管減少症 肝,~捐 Iii• う・パlilt1 枚患 ！） h「内nI符は少1,i・
12 肝内胆汁うっ滞性疾忠 22 迅行性家族性肝内胆汁うっ滞症 肝内捐Irt• うー4計l;ll、！i, l (I 進ii性'i｛松竹消fl咄IIr1）っ滞1,'，:
12 llf内胆；tうっ滞性孜患 23 先天性多発肝内胆管拡蛋症（カロリ（Caroh)病） 肝内胆汁うっ滞ヤ,,久！1' II 先kヤ1多たり1：内りlm・枇吸J,i.（力IJ')訥｝
12 肝内胆；tうっ滞性孜忠 24 先天性胆道拡張症 肝内1m1うっ滞性松！J! 訟 先Kヤ1,111！近拡張,,i'
13 先天性肝線紺柑 25 先天性月1線維症 先火性lf線維9,i’ 2 1 先A:t1,111椋肖t1,l
14 llf飯変1,, 26 肝仙変1，i 肝i』疫1,l 7 Ill：飩変引l
15 門脈圧ん遠症 27 門脈圧九進症（パンチ (Sant,)症候群を含む。） 1"1脈III•L進l,i' '18 l"I脈II几進l,i'Iパンチ9,i'似群を(rむ ） 
16 先人ti門脈欠hi1,1 28 先大性門脈欠lii1,1 ＇,¥;人性 l"I脈欠Jill,, 2H ん人ti1"1脈欠1111,,
17 門脈 1H動脈II 29 l"lllli・llf動lllifl l"l脈りf動訳彫 .l!l 1"1'~ 111動脈剛

18 
クリグラー ナジャー (Cr.g如r-`叩ar)

30 クリグラー ナジャー (Crigler-Na駆ar)症候群
症修訂

クリグう一 ・,-、94--i,i fべ群 IS クリクうー rシ..一9,j似tf

19 遺に付肝欠 31 週に性膵灸 )U!,_，竹 I 心し．ti!¥'J、
20 祖腸症 32 勾腸位 知脱1』i ` I I 切 !~l,i

21 
ヒルシュスブルング (Hirschsprung)病

33 ヒルシュスブルング (Hirschsprung)病
及び碩U疾患

ヒルシュスーノ1レンク柑及しqii点伏患 9 1, l.,:,シュ入―IIしノクiPi

21 
ヒルシュスブルング (H1rschsprung)病

34 慢竹杓発性偽性腸閉塞症
及び類緑疾患

ヒルシュスノ，レンク糾Iえび粕紺杖患 17 1~ヤIH>ttlfMI渭~1:/J私 9,j

21 
ヒルシュスプルング (Horschsprung)病

35 P人膀脱短小紀腸腸管炊動不全症
及び類縁段患

ヒルシュスフ，レンク船Iえしqfi緑吹患 り I,),!月眈短小if9は船，t虻i動 1ヽ仝9,i

21 
ヒルシュスプルング (Hirschsprung)病

36 肱f9神経節細胞f（少IlI
及び類緑炊患

ヒルシュスーノ，レノクり1え'9'内1代9久出 v, 凡；， ’i.h19 れ fc'＇1 紐 1 『~I,i'，'少 1,1

？？ 肝ヒ大血壱謄 37 llf巨人血管臆 肝1,-）,u11'1'1M1 fl り II ，人［ill'll'~fl

23 紀排、世腔愚残 38 範り1；柑腔遺残 む排泄腔迫桟 公） v:lff,tit粁りil外．
24 1:eVI世腔外反症 39 総り1、P貯’外反症 聡排泄腔外I人9,i I(） Iii非泄朽外1人9,i

13 染色体又は辺伝子に変化を伴う症候群

小児慢性特定疾病慣輯センター疾患一覧 Pf'I'?)帆れ？i9/;（m四I'iL:l /L’}） 
大分類 li!l分類 区 分 番り~ 炊糾名

I Atや体XI；；昂IL（に文化を伴うfiji群 I コフィン ローリー (Coffin-Lowry)症仮群 染色(i-.i..t 迫し fl- ＆化を(|•う症候群 11 コ？ィン・ tJーリー1Wヤutf

I 桑色体又は具｛五了に文化を伴う征候群 2 ソトス (Sotos)症候訂 染色体J..it,l'.l(,_、(し文化をfl'.；/',E仮群 lう ／トス9,1i):t1 

I At色体又1；；愚fi.1に変化を什う症候群 3 スミス マギニス (Sm,tn-Vagenis)症候群 染し｛令メば心し(•にと化を i1：う症候群 II 人ミ I'・マfニJ.1,i似群

＼ 染色体又｛；；週f云fに変化を仕う症候群 4 
ルビンシュタイン テイピ (Rubnstem-Tayb,)症餃
訂

染色 tヤ人 {l)0伝 {•I-t 化を伴う 9正候群 l'l 9しヒノン上タイン・テイピt，i似tf

I ~色体又 I;;遺伝子に変化を伴う症候群 5 歌塁位1H父群 染色体人は辺仏 {•1こ文化を伴う症候群 ！） 1khiii,ifI9:nr 

I ;I!:色体又は遺伝子に変化をfl'う症餃群 6 ウィーバー (Weaver)症候群 染色I~ 又 ltiO仏(•にと化を伴う症候群 8 ウィーパー9,i'餃群

I 染色体又はぶi伝子に変化を1̀I'う1,・,仮群 7 コルネリア テランゲ (Cornellade Lange) l,i仮群 染色体,1.1t;i'.i仏｛・にな化を伴う』，l候Iit I" 9，レ了、リア・テ9ン'/1,ifl文／h

I 染色体又は辺に（に変化を伴う1,i仮群 8 
ヘックウイズ ヴィーデマン (Beckwith-
Wiedemann)症候群

染色体 x.lliil~、 iI_＇＆化を i1’う9,i餃nt 17 ・ヽI,Iウ｛ズ・ヴィーテ・マンiII(Atr 

I ;lt色体又13遺伝イに及化を伴う紅候群 ， アンジェルマン (Anqelman)栢候訂 染色9tl.:il'iL r・にえ化を91う1,i載群 I アンン・ェルマンtiiutf 

I 呆色体又は最し-fに変化をf！う症候群 10 5p4症餃群 染色ti人：t，nu.{•9-£化をfl・う9,i卜侯群 .~) 一 "， p-•,i似群

I JI:色休又は遺伝子に変化をftう症候群 11 4p症候群 染色9本.1..fl辺(,_;rに変化々9l'う1，卜候群 I i 11)•9,i似群

I 染色体又12週伝（に変化をftう乱候訂 12 18トリソミー症候群 染色 9ト人は inし(•し女化を fl冴,,,餃群 4 I~ トリ ‘I ミー 1,i9対f

I k色体又は最伝子に文化を伴う症仮群 13 13トリソミー症候群 染色（本人［［迫仏（にA化をIIう1,i：候群 i l'Iトリ ’Iミー1,i伏群

I 染色体又は必伝（に変化を伴う1、l仮群 14 ダウン (Down)I』i仮群 染色体がt油伝(・し変化を{I・う4,I餃1:t ", ダ・9/:,,,JH似群

9から14までに船げるもののほか、 t;i染色体沢常（ウィ
l 染色体又は必仏子に変化を伴う1,・,仮群 15 リアムズ (Wllhams)1,1仮群及びプラダー・ウィリ

(Prader w,11,)症候群を除く。）
染色体 ;_n;u伝 {•9- 文 {L を iFi9,l 候 1}ト ヽ

1からtdでに褐IfろらC)6)Ilか、,;,;,色休況・i;1・（ウィ
リアムズ9,i仄群 Jとび•/うダーウィリ l,i 似 r.r を•9·↑く ） 

I 染色体又はJii五fに変化を伴う1,,仮群 16 CrC (card10-fac10-cutaneous) 111仮群 染色体がl心し、 J’・I-’及化をfl'.，',,,餃Itt II (‘l •(‘9,, 1&ni. 

I -"色体又は週仏fに変化を伴う伍候群 17 マルファン (Marfan)症候群 染色 1本人は心仏 {9こえ化を II•• う症候群 18 マルー／ァン柑似肝

I ~色体又 Ia必伝 f に文化を伴う 1,,Ii群 18 コスァロ (Costelio)I』1仮群 公色体又 lliu~、｛に尖化を伴う,,,餃 nt Ill •1 ステロ ,,,,,:nr

I At色体又は遺伝子に変化を伴う匝仮群 19 チャージ (CHARGE)症候訂 染し体 ,/.ilil'I 仏 f• に 1l. 化を {I' う症候群 l l i 卜ャージ1,99刈II

14 皮膚疾患群

小児慢性特定疾病傭輯センター疾患一覧 II'杞け慟'ti;’,,,,（あ四I'iL• I Il9}） 

大分類 細分類 IX 分 番，｝• 杖糾名

l 眠皮膚白皮症（外C'-11白皮症） I 眼皮膚臼皮症（先天性臼皮症） 眼皮＊l’l/と9』i（入人ヤII’I皮9,i:） l 眼9と膚I'IIと9,i(kk竹I‘1皮1,il

2 先天性魚鱗癬 2 
ケラチン症性魚鱗癬（み皮融解性魚鱗相（優性／劣性）

及び孜在性表皮懃解性魚鱗癬を含む。）
先Mt魚鱗癬 :i 

ヶう・トン4，け’1：魚鱗癬 11,皮融解fl;.(It鱗癬 lf¥lfl/');fI:I
I女びk(£性iり皮慮鮒付fit蜻割を含む ） 

2 先天性魚鱗癬 3 
常染色体劣性遺伝性魚鱗面（遵化師憬魚鱗癬を餘

く。）
先k件魚鱗鉗 5 常染色体劣性辺伝性I(t崎箪／ （迅化偵l伍((t鱗町を称く ） 

2 先天性魚鱗癬 4 心化師楳魚鱗癬 たK性f91鱗癬 f ; 逍化邸様！9直畠癬

2 先天性魚鱗Ill 5 ネザートン (Netherton)症候群 先k性魚鱗酎 7 ネザートン症餃tf

2 先天性魚鱗癬 6 シェーグレン ラルソン (S1oaren-Larsson)l,i仮群 先火竹魚只群 4 シ上ーグレン ・ラルソン和餃群

2 先天性魚鱗癬 7 2から6までに掲げるもののほか、先天性魚鱗癬 先火忙i（1鱗癬 8 3から7Eでに掲げろ bり）のばか、 kk性((I鱗癬

3 表皮水約l,i 8 衷皮水紐1" Jれと水抱1,i JU k皮水珀l,1

4 膿疱性乾癬（汎発型） ， 虐疱性屹癬（汎発型） 閣紺性屹癬 (ill乃It!） ， 聞疱性乾癬 (i/t発'I'!)
5 色累性乾皮症 10 色素性乾皮症 色＃汁16乞l}:/J と 色ぶ竹屹杖1,i-

レックリングハウゼン
レックリングハウゼン (Reckhnghausen)病（神経線

6 (Reckllnghausen)約（神経線雄謄症 II 
II¥'り

紺謄症 1型）
レ・ノクリングハウゼン納（神耗線維M!症

II レックリングハウゼン訥（神紆線紐騨1,il'I'!) 
l叩）
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障害者総合支援法対象疾病（難病等）の見直しについて

0 平成25年4月より、難病等が障害者総合支援法の対象となり、「難病患者等居宅

生活支援事業」の対象疾病と同じ範囲(130疾病）としていた。

【障害者総合支援法における難病の定義 第4条抜粋】

治療方法が確立していない疾病その他の特殊の疾病であって政令で定めるものによる障害の程度が

厚生労働大臣が定める程度である者。

〇難病の患者に対する医療等に関する法律および児童福祉法の一部改正法（平成

27年1月1日施行）が成立したことに伴う指定難病及び小児慢性特定疾病の対象疾 I 

病の検討を踏まえ、障害者総合支援法の対象となる難病等の範囲を検討するため、

「障害者総合支援法対象疾病検討会」を設置(H26.8.27)して、障害者総合支援法の

対象疾病の検討を行い、第1次として、平成27年1月より、 130疾病から151疾病に拡

大。

〇平成27年3月に、同検討会において第2次拡大分の疾病の検討を行い、 151疾病

から332疾病に拡大する方針が取りまとめられた。

障害者総合支援法対象疾病検討会構成員名簿

飯野ゆき子 自治医科大学総合医学第1I講座主任教授

大澤真木子 東京女子医科大学名誉教授

丹野久美 横浜市健康福祉局障害福祉部障害福祉課課長補佐

千葉 勉 京都大学大学院医学研究科消化器内科学講座教授

寺島 彰 浦和大学総合福祉学部教授

直江知樹 国立病院機構名古屋医療センター院長

中島八十一 国立障害者リハビリテーションセンター学院長

◎ 中村耕三 国立障害者リハビリテーションセンター総長

錦織千佳子 神戸大学大学院医学研究科内科系講座皮膚科学分野教授

゜
平野方紹 立教大学コミュニティ福祉学部福祉学科教授

水澤英洋 独立行政法人国立精神・神経医療研究センター病院長

宮坂信之 東京医科歯科大学名誉教授

和田隆志 金沢大学大学院医薬保健学総合研究科教授

◎座長 0座長代理 (50音順、敬称略）
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障害者総合支援法の対象疾病の要件

指定難病（医療費助成の対象となる難病）の基準を踏まえつつ、障害者総合支援

法の対象となる難病等の要件は以下の通りとされている。

指定難病の要件

① 発病の機構が明らかでない

②治療方法が確立していない

③患者数が人口の0.1％程度に達しない

④長期の療養を必要とするもの

⑤診断に関し客観的な指標による一定

の基準が定まっていること

障害者総合支援法における取扱い

要件としない

要件とする

要件としない

要件とする

要件とする

※他の施策体系が樹立している疾病を除く。
※疾病の「重症度」は勘案しない。

障害者総合支援法の対象となる疾病

0 第2次対象疾病 151疾病⇒332疾病に拡大（別紙参照）
( +181疾病） ※疾病名については今後変更の可能性あり

※うち障害福祉サービス独自の対象疾病 27疾病

※ H25年4月から対象となっていた130疾病のうち、対象外となる疾病 18疾病

ただし、経過措置を設け、すでに障害福祉サービスの対象となっていた方は継続利用可能とする。



平成27年7月からの障害者総合支援法の対象疾病一覧 (332疾病）
園

番号疾病名 番号疾病名

慶アイカルティ症候群 56加齢黄斑変性 ※※ 

m ァイザックス症候群 に‘ 肝型糖原病

3 I g A腎症 ：間質性膀脱炎（ハンナ型）

口 IgG4関連疾患 ビ環状20番染色体症候群

5 亜急性硬化性全脳炎 60関節リウマチ

6 アジソン病 四完全大血管転位症

アッシャー症候群 配眼皮膚白皮症

； アトピー性脊髄炎 63偽性副甲状腺機能低下症

ビ アペール症候群 ．、ギャロウェイ・モワト症候群

10アミロイドーシス ※ ． 急性壊死性脳症

夏配アフジール症候群 占急性網膜壊死

有馬症候群 67球脊髄性筋萎縮症

アルポート症候群 68急速進行性糸球体腎炎

、アレキサンダー病 四強直性脊椎炎

園アンジェルマン症候群

アントレー・ビクスフー症候群

70強皮症

71巨細胞性動脈炎 ※ 

屋夏ヽ イソ吉草酸血症 ua巨大静脈奇形（頚部口腔咽頭びまん性病変）
18 一次性ネフローゼ症候群 ※※ U3巨大動静脈奇形（頚部顔面又は四肢病変）
皇 一次性膜性増殖性糸球体腎炎 74巨大膀脱短小結腸腸管蛭動不全症

匹 1 p36欠失症候群 Ud巨大リンパ管奇形（頚部顔面病変）
匹遺伝性ジストニア 76筋萎縮性側索硬化症

配と量遺伝性周期性四肢麻痺 夏“‘筋型糖原病

配と量遺伝性膵炎 厄筋ジストロフィー

配辺遺伝性鉄牙球性貧血 79クッシング病

VATE悶定候群 80クリオピリン関連周期熱症候群

・ウィーバー症候群 ； クリッペル・トレノネー・ウェーバー症候群

ウィリアムズ症候群 ： クルーゾン症候群

：ウィルソン病 ； グルコーストフンスポーター 1欠損症

：ウエスト症候群 ；、グルタル酸血症1型

1 ウェルナー症候群 ； グルタル酸血症2型

c ウォルフフム症候群 86クロウ・ 深瀬症候群

32ウルリッヒ病 87クローン病

33 HTLV-1関連脊髄症 臼クロンカイト・カナダ症候群

四 ATR-X症候群 四痙攣重積型（＿相性）急性脳症

35 A DH分泌異常症 ※ 90結節性硬化症

・エーフス・ダンロス症候群 91結節性多発動脈炎 ※ 

エプスタイン症候群 92血栓性血小板減少性紫斑病

；工プスタイン病 四限局性皮質異形成

C・エマヌエル症候群 四原発性局所多汗症

40遠位型ミオパチー 95原発性硬化性胆管炎

四円錐角膜 96原発性局脂血症

42黄色靭帯骨化症 97原発性側索硬化症

、に黄斑ジストロフィー 98原発性胆汁性肝硬変

、、大田原症候群 99原発性免疫不全症候群
4 オクシピタル・ホーン症候群 U返顕微鏡的大腸炎
‘•オスフー病 101顕微鏡的多発血管炎 ※ 

カーニー複合 皿局 Ig D症候群

ヽ：海馬硬化を伴っ内側側頭某てんかん 103好酸球t生消化管疾患

49潰瘍性大腸炎 104好酸球性多発血管炎性肉牙腫症 ※ 

so下垂体則某機能低下症 U出好酸球性副畠腔炎
1:l1家族性地中海熱 U返抗糸球体基底膜腎炎
配2量家族性良性慢性天疱癒 107後縦靭帯骨化症

匡 化膿性無菌性関節炎・壊疸性膿皮症・アクネ症候群 108甲状腺ホルモン不応症 ※ ． 歌舞伎症候群 109拘束型心筋症

駐 ガフクトースー1ーリン酸ウリジルトフンスフエフーゼ欠損症 匡：高チロシン血症1型

■ 1 新たに対象となる疾病
※ 対象に変更はないが、平成27年1月に疾病表記が変更されたもの
※※対象に変更はないが、平成27年7月に疾病表記が変更されたもの
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番号疾病名

商チロシン血症2型

高チロシン血症3型

後天性赤芽球痘

114広範脊柱管狭窄症

115抗リン脂質抗体症候群

皿コケイン症候群

117コステロ症候群

皿骨形成不全症

119骨髄異形成症候群

120骨髄線維症

121ゴナドトロビン分泌几進症 ※ 

皿 5p欠失症候群
四コフィン・シリス症候群

皿コフィン・ローリー症候群

125混合性結合組織病

圧鯉耳腎症候群

127再生不良性貧血

皿サイトメガロウィルス角膜内皮炎

129再発性多発軟骨炎

ほと左心低形成症候群

131サルコイドーシス

皿二尖弁閉鎖症

133 CFC症候群

134シェーグレン症候群

135色素性乾皮症

136自己員食空胞性ミオパチー

137自己免疫性肝炎

ロ自己免疫性出血病XIII

139自己免疫性溶血性貧血

、I シトスプロール血症

、 紫斑病性腎炎

｀ 脂肪萎縮症
143右年性肺気腫

144シャルコー・ マリー ・トゥース病

145重症筋無力症

皿修正大血管転位症

147シュワルツ・ヤンペル症候群

・：徐波睡眠期持続性棘徐波をホすてんかん性脳症

己・神経細胞移動異常症

I.• I神経軸索スフェロイド形成を伴っ遺伝性びまん性白黄脳症

151神経線維腫症

皿神経フェリチン症

153神経有棘赤血球症 ※ 

154進行性核上性麻痺

155進行性骨化性線維異形成症 ※※ 

156進行性多巣性白質脳症

心室中隔欠損を伴っ肺動脈閉鎖症

：心室中隔欠損を伴わない肺動脈閉鎖症

ピ；スタージ・ウェーバー症候群

160スティーヴンス・ジョンソン症候群

皿スミス・マギニス症候群

162スモン

圧脆弱x症候群
皿脆弱x症候群関連疾患
165正常圧水頭症

(1ページ目）



平成27年7月からの障害者総合支援法の対象疾病一覧 (332疾病）

番号 疾病名 番号疾病名

166 成人スチル病 221特発性基底核石灰化症

167 成長ホルモン分泌冗進症 ※ 222特発性血小板減少性紫斑病

168 脊髄空洞症 区五特発性後天性全身性無汗症

169 脊髄小脳変性症（多系統萎縮症を除く。） ※ 224特発性大腿骨頭壊死症 ※ 

皿 脊髄髄膜瘤 225特発性門脈圧几進症

171 脊髄性筋萎縮症 226特発性両側性感音難聴

172 全身型右年性特発性関節炎 227突発性難聴

173 全身性エリテマ トーデス E廷 ドフベ症候群

皿 先天性横隔膜ヘルニア 血 中條・西村症候群

E 先天性核上性球麻痺 ．汰；r，那須・ハコフ病

176 先天性魚鱗癬 ※※ 軟骨無形成症

177 先天性筋無力症候群 難治頻回部分発作重積型急性脳炎

u;； 先天性腎性尿朋症 ea22qll.2欠失症候群

四先天性赤血球形成異常性貧血 =口7乳幼児肝巨大血管腫

区先天性大脳白質形成不全症 尿素サイクル異常症

辿 先天即風疹症候群 ・ヌーナン症候群

182先天性副腎低形成症 脳腱黄色腫症

183先天性副腎皮質酵素欠損症 ：脳表ヘモジテリン沈着症

；・先天性.:::.オパチー 239膿疱性乾癬

； 先天性無痛無汗症 240姦胞性線維症

：・ 先天性某酸吸収不全 241パーキンソン病

： 即頭側頭某変性症 242バージャー病

：：早期ミオクロニー脳症 243肺静脈閉塞症／肺毛細血菅腫症

：・ 総動脈幹迫残症 244肺動脈性肺局血圧症

．， 総排泄腔追残 匹肺胞蛋白症（自己免疫性又は先天性）

• 総排泄腔外反症 246肺胞低換気症候群

・ ソトス症候群 247バッド・キアリ症候群

・ ダイアモンド・ブフックファン貧血 248ハンチントン病

;~ 第 14番染色体父親性ダイソミー症候群 249汎発性特発性骨増殖症

195大脳皮質基底核変性症 ,.， PC DH 19関連症候群

比 ダウン症候群 肥厚性皮膚骨膜症

197高安動脈炎 ※ -•非ジストロフィー性ミオト＿一症候群
~ 198多系統萎縮症 皿 皮臼下梗至と白質脳症を伴う常染色体保性脳動脈症

皿 タナトフォリック骨異形成症 254肥大型心筋症

200多発血管炎性肉牙腫症 ※ 255ビタミンD依存性くる病／骨軟化症

~ 201多発性硬化症／視神経脊髄炎 ※ 皿 ビタミンD抵抗性くる病／骨軟化症
202多発性複胞腎 血ピッカースタッフ脳幹脳炎

， 多牌症候群 258非典型溶血性尿毒症症候群

9・タンジール病 庄 非特異性多発性小腸潰瘍症

1 単心室症 260皮膚筋炎／多発性筋炎

，． 弾性線維性仮性黄色腫 261びまん性汎細気管支炎

， 夕暉症候群 262肥満低換気症候群

,:胆道閉鎖症 263表皮水疱症

209遅発性内リンパ水腫 :、 ヒルシュスプルング病（全結腸型又は小腸型）

暉チャージ症候群 ・ ファイファー症候群

皿 中隔視神経形成異常症／ドモルシア症候群 ・・ ファロー四徴症

212中毒性表皮壊死症 •しファンコ＿貧血

213腸管神経節細胞僅少症 268封入体筋炎

214 TSH分泌冗進症 ※ ...・フェ＿）区Tトン尿症

215 TNF受容体関連周期性症候群 I複合カルボキシフーゼ欠損症

皿低ホスファターゼ症 副甲状腺機能低下症

217天疱疲 272副腎白質ジス トロフィー

皿 禿頭と変形性脊椎症を伴っ常染色体劣性白質脳症 区副腎皮質刺激ホルモン不応症

219特発性拡張型心筋症 274ブフウ症候群

220特発性間質性肺炎 匹プフダー・ウィリ症候群

■ | 新たに対象となる疾病
※ 対象に変更はないが、平成27年1月に疾病表記が変更されたもの
※※対象に変更はないが、平成27年7月に疾病表記が変更されたもの
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※※ 

※ 

※※ 

番号疾病名

276プリオン病

皿プロビオン酸血症

278 PRL分泌冗進症（高プロラクチン血症） ※ 

aと閉塞性細気管支炎
280ベーチェット病

281ベスレムミオパチー

： ヘパリン起因性血小板減少症

： ヘモクロマ トーシス

：・ペリー症候群

； ペルーシド角膜辺縁変性症

286ベルオキシソーム病 （副腎白貸ジストロフィーを除く．） ※※ 

四片側巨脳症

声片側痙攣 ・片麻痺 ・てんかん症候群

289発作性夜間ヘモグロビン尿症

四ポルフィリン症

四マリネスコ ・シェーグレン症候群

区辺マルファン症候群

293 r,;性炎症性脱M性多発神経炎／多染性逆動ニューロバチー ※ 

294慢性血栓塞栓性肺局血圧症

芦 慢性再発性多発性骨髄炎

296慢性膵炎

297慢性特発性偽性腸閉塞症

は ミオクロ＿一欠神てんかん

比ミオクロ＿一脱力発作を伴ってんかん

300ミトコンドリア病

1 無牌症候群

I 無Bリポタンパク血症
， メープルシロップ尿症

9・メチルマロン酸血症

I メピウス症候群

I• メ ンケス病

307網膜色素変性症

308もやもや病

I~ モワット・ウイルソン症候群

1楽剤性過敏症症候群

ヤンク・シンプソン症候群

優I生遺伝形式をとる遺伝「生難聴

遊走性焦点発作を伴っ乳児てんかん

~. 4 p欠失症候群

315ライソゾーム病 ・入・

区フスムッセン脳炎

317フンゲルハンス細胞組織球症

皿フンドウ・クレフナー症候群

皿リジン尿t生蛋白不耐症
翫両側性小耳症 ・外耳道閉鎖症

両大血己右室起始症

“：リンパ管腫症／ゴーハム病

323リンパ脈管筋腫症 ※ 

迂 類天疱癒（後天性表皮水疱症を含む。）

325ルビンシュタイン ・プイビ症候群

ほレーベル遺伝性視神経症

四 レシチンコレスプロールアシルトっンスフエつーゼ欠1員症

四劣性遺伝形式をとる遺伝性難聴

四レット症候群

昌 ノックス・ガストー症候群
スムンド・トムソン症候群

骨異常を伴っ先天性側弯症

(2ページ目）



難病法に基づく指定難病と障害者総合支援法の「特殊の疾病」で異なる疾病名を用いているもの

平成27年7月1日より

障害者総合支援法の対象疾病 難病法の指定難病

10 アミロイドーシス 全身性アミロイドーシス

35 ADH分泌異常症 下垂体性ADH分泌異常症

60 関節リウマチ 悪性関節リウマチ

70 強皮症 全身性強皮症

96 原発性高脂血症
家族性高コレステロール血症（ホモ接合体）

原発性高カイロミクロン血症

115 抗リン脂質抗体症候群 原発性抗リン脂質抗体症候群

121 ゴナドトロピン分泌冗進症 下垂体性ゴナドトロピン分泌几進症

143 若年性肺気腫 alーアンチトリプシン欠乏症

167 成長ホルモン分泌冗進症 下垂体性成長ホルモン分泌几進症

214 TSH分泌冗進症 下垂体性TSH分泌几進症

226 特発性両側性感音難聴 若年発症型両側性感音難聴

239 膿疱性乾癬 膿疱性乾癬 （汎発型）

278 PRL:分泌冗進症（躙プロラクチン血症） 下垂体「生PRL分泌几進症

注）障害者総合支援法の対象疾病は、指定難病より対象範囲が広くなっています。
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ー障害者総合支援法の対象疾病一

疾病名の表記を変更したもの（新旧対照表）

平成27年1月1日施行時に変更済みの疾病名

【旧】 【新】
平成26年12月31日までの疾病名 平成27年1月1日以降の疾病名

アミロイド症 アミロイドーシス

アレルギー性肉芽腫性血管炎 好酸球性多発血管炎性肉芽腫症

ウェゲナー肉芽腫症 多発血管炎性肉芽腫症

ADH不適合が必症候群
ADH分泌異常症

中枢性尿崩症

結節性動脈周囲炎
結節性多発動脈炎

顕微鏡的多発血管炎

高プロラクチン血症 PRL分泌冗進症（高プロラクチン血症）

コナドトロピン分泌過剰症 コナドトロピン分泌冗進症

脊髄l」I脳変性症 脊髄小脳変性症（多系統萎縮症を除く。）

先蒟巨大症 成長ホルモン分泌冗進症

側頭動脈炎 巨細胞性動脈炎

大動脈炎症候群 高安動脈炎

多巣性運動ニューロパチー
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

慢性炎症性脱髄性多発神経炎

多発筋炎
皮膚筋炎／多発性筋炎

皮膚筋炎

多発性硬化症 多発性硬化症／視神経醤髄炎

TSH産生下垂1本腺腫 TSH分泌冗進症

特発性大腿骨頭壊死 特発性大腿骨頭壊死症

有棘赤血球舞踏病 神経有棘赤血球症

リソソーム病 ライソゾーム病

リンパ管筋腫症 リンパ脈管筋腫症

レフエトフ症候群 甲状腺ホルモン不応症

平成27年7月1日施行時に変更する疾病名

【旧】 【新】
平成27年6月30日までの疾病名 平成27年7月1日からの疾病名

難治性ネフローゼ症候群 一次性ネフローゼ症候群

加齢性黄斑変性症 加齢黄斑変性

進行性骨化性線維形成異常症 進行性骨化性線維異形成症

先天性魚鱗癬様紅皮症 先天性魚鱗癬

ビタミンD依存症二型 ビタミンD依存性くる病／骨軟化症

ペルオキシソーム病
副腎白質ジストロフィー

ペルオキシソーム病（副腎白質ジストロフィーを除く。）
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対象外となった疾病について

①平成27年 1月以降に対象外になった疾病 ②平成27年7月以降に対象外になった疾病

名
I 
劇症肝炎........................................................................... 

重症急性膵炎

名

肝内結石症

偽性低アルドステロン症
・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・ 
ギラン・バレ症候群
....................................................................... 

グルココルチコイド抵抗症
原発性アルドステロン症
.................................................................................... 

硬化性萎縮性苔癬
.................................................................. .. 

好酸球性筋膜炎
．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．． 

視神経症
........................................................................................ .. 

神経性過食症
．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．． 

神経性食欲不振症
................................................................................................. 

先天性QT延長症候群
．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．． 

SH受容体異常症................................................................................................. 
特発性血栓症
フィッシャー症候群
．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．． 

メニエール病

〇 これらの疾病については、障害者総合支援法の対象外となりましたが、

すでに障害福祉サービス等※の支給決定等を受けたことがある方は引き続

き利用可能です。

① 平成27年 1月 1日以降は対象外となりますが、平成26年 12月31日まで
に障害福祉サービス等※の支給決定等を受けたことがある方は引き続き利用可能

です。

② 平成27年7月 1日以降は対象外となりますが、平成27年6月30日までに
障害福祉サービス等※の支給決定等を受けたことがある方は引き続き利用可能で

す。

※障害福祉サービス・相談支援・補装具及び地域生活支援事業

（障害児の場合は、障害児通所支援と障害児入所支援も含む）
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| 1．平成25年(2013年） 4月施行【130疾病=
（1)難病患者等居宅生活支援事業（平成9年度～平成 24年度）

〇 地域における難病患者等の自古と社会参加を図る鍛点から、平成 9年度以降、日常生活において

介護や家事等のサーヒスの提供を必要とする難病患者等を対象に、 QOL（生活の質）の向上や居宅

にお：tろ療養生活の支援を目的とした補助事業（難病患者等居宅生活支援事業）が実施されていた。

【難病患者等居宅生活支援事業 （概要）】

陣害脅総合支揖法における陣害脅の輯囲

事業内容 難病患者等ホームヘルプサービス事業

難病患者等短期入所事業

難病患者等日常生活用具給付事業

実施主体 市町村（特別区を含む）

※補助率 国 1/2・都道府県 14 ・市町村 1/4 

対象者 日常生活を営わのに支障があり、介護や家事等のサービスの提供を必要する難病患

者等であって、以下の全ての要件を満たす者へ

①難治性疾患克服研究事業 1臨町調拉芍肝）の対象疾病患者及び関節リウマチ患者

②在宅で療養が可能な程度に症状が安定していると医師によって判断されている者

③障害者自立支援法や介護保険法等の他の施策の対象とはならない者
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注）難治性疾患克服研究事業（臨床調査研究分野）

難冶性疾患克服研究事業（臨床調査研究分野）とは、症例数が少なく、原因不明で治療方法も

未確立であり、かつ、生活面で長期にわたる支障かあろ疾病について研究班を設置し、原因の究

明、治帝方法の確ヽ｝：に向けた研究を行うもので、平成 25年度時点では、 130疾病を対象としてい

に（なお、臨床調杏研究分野ば平成 25年度をもって終了している）

〇 一方、難病患者等居宅生活文1虔9jJ.業の利用につ lヽ て、平成 22年度に実施したアンケート調査では、
・ 「利用したしヽが制度内容がよくオ）からなし、」

・ 「サーヒスにつ lヽ て知らなし、」

の回答が全体のがj2羽％を占め、必ずしも事業が十分に周知されているとぱ言えない状況であった J

【平成 22年度難病患者等の日常生活と福祉ニーズに関するアンケート調査】

＊難病患者等居宅生活支援事業の利用について

カテゴリ 件数 割合

1 利用している（今後利用すろ予定） 81 5.9% 

r 利用したし、が利用対象外となり利用できなし、 41 3 0% 

3 利用したいが制度内容がよくむからない 74 5 4% 

4 利用する必要がない 561 40 7% 

5 サービスについて知らない 306 22 2% 

6 サービスをやって：れるところがなく利用できない ， 0 7% 
無回答 308 22. 3% 

サンフル放 I. 380 100 0% 

-I - 91 



（2)障害者総合支援法における「障害者の定義J

〇 平成 2-1年6月に成立した障害者総合支援法では、制度の谷間のない支援を提供する観点から、障

害者の定義に「難病等（治租方法が確立していない疾病その他の特殊の疾病であって政令で定める

も(/)による障害(/)程席が暉生労働大臣が定める程度である者）」が追加されたc

【障害者総合支援法 （平成 25年4月施行）】

（定義）

第4条 この法律において「障害者」とは、身体障害者福祉法第4条に規定する身体障害者、知的

障害者福祉法にいう知的障宙者のうち 18歳以上である者及び精神保健及び精神障害者福祉に関

する法律第5粂に規定する情神障害者（発達障害者支援法（平成 16年法律第 167号）第 2条第2

項に規定する発達障害者を含み、知的I：意吾者福祉法にいう知的障害者を除く。以下「精神障害者」

という』のうち 18歳以上である者並びに治僚方法が確立していない疾病その他の特殊の疾病で

あって政令で定めるものによる障害の程度が厚生労働大臣が定める程度である者であって 18歳

以上であるものをいう。

【厚生労働省告示第7号 （平成 25年4月施行）】

障害者の日常生活及び社会生活を総合的に支援するための法律（平成 17年法律第 123号）第

4条第 1項に規定する厚生労働大臣が定める程度は、障害者の日常生活及び社会生活を総合的に

支援するための法律施行令（平成 18年政令第 10号）別表に掲げる特殊の疾病による障害により

継絨的に日常生活又は社会生活に相当な制限を受ける程度 とする

| 2 平成 27年(2015年）1月施行［151疾病=
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〇 これにより、難病患者等であって 「障害者総合支援法における障害者の定義」に該当する場合は、

・ 障害者手帳を取得できない楊合等であっても、障害者総合支援法に定める障害福祉サーピス等

の利用が可能になるとともに

• 利用できるサーピスの種類も｀難病患者等居宅生活支援事業の 3サービス（ホームヘルプサー

ピス、短期入所、日常生活用具給付）に限らず、全ての障害福祉サービス等に拡がったc

〇 さらに、それまでは、難病患者等居宅生活支援事業を実施する一部の市町村においてのみ提供さ

れていたホームヘルブサービス等が、全ての市町村において提供可能となった。

（3)具体的な「難病等」の範囲

① 政令で定める特殊の疾病 （障害者総合支援法施行令第 1条）

〇 障害者総合支援法の対象となる難病等の具体的な範囲については、原生科学審講会疾病対策部

会難病対策委員会における新たな難病対策における医療費助成の対象疾病の範囲等も参考にして

検討することとされてし、に

〇 しかしながら、平成 24年 12月の段階において、原生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会

における講論が引き続き行われていたことから、障害者総合支援法の対象となる難病等の具体的

な範囲について、直ちに結論を得ることが困難な状況にあったし

〇 そのため、障害者総合女援法における難病等の範囲は、当面の措置として、難病患者等居宅生

活支援事業の対象疾病と同し範囲 (130疾病を改令て規定）として平成 25年4月から制度を施行

した上で、新たな難病対策における医療貨助成の対象疾病0)範囲等に係る検討を踏よえ、見直し

を行うこととした

② 厚生労働大臣が定める程度 （厚生労働省告示第 7号）

0 また、障害者総合支援法の対象となる難病等による滝害(l)程度（厚生労慟大臣が定める程度）

については、難病患者等居宅生活支援事業の対象患者の状態を鑑み、 「（政令で定める）特殊の疾

病による障害により継絞的に日常生活又ば社会生活に相当な制限を受ける程度」とした

. 3. 

〇 平成 26年 5月の「難病の患者に対する医療等に関する法律I及び「児童福祉法の一部を改正する法

律」の成立に伴う指定難病及ぴ小児憬性特定疾病の対象疾病の検討を踏まえつつ、福祉的見地から障

害者総合女援法の対象となる難病等の範囲を検討するため、同年8月、新たに「障害者総合女援法対

象疾病検討会（以下「対象疾病検討会」という）」が設置された。

〇 その後、同年 IO月の第2回対象疾病検討会において取りまとめられた「障害者総合支援法の対象疾

病の要件案」及び「障害者総合支援法の対象となる疾病案（平成 27年 1月施行分）」を基に、関係政

令等についてハプリックコメントが実施され、平成 27年 1月以降の対象疾病として 151疾病が定めら

れた。

※具（本的な「対象疾病の要件」及び「対象となる疾病（平成 27年 ］月施行分）」は、以下のとおり。

（1)障害者総合支援法の対象疾病の要件

C 指定難病の基準を踏まえつつ、福祉的見地により、障害者総合支援法の対象となる難病等の要件

を定めた。（ただし、他の施策体系が樹立している疾病を除く。）

指定難病の要件 胃書看菖合支榎法における取扱い

①発病の槻構が明らかではない 要件としない

②淮墾互法が堕立していない 墨仕とエゑ

③患者数が人口の 0I％程度に達しない 要件としない

④区凹堡置を必要とするもの 医仕とする

⑤診暫に関し宕壁的な指橙による一宮の基堡が定まっていること 墨仕と1る

（2)障害者総合支援法の対象となる疾病 (151疾病）

① 新規に対象とする疾病

〇 指定難病における対象疾病の検討において、 「平成 25年4月から障害者総合支援法の対象疾病

となっていた 130疾病（以下「障害 130疾病Jという）」以外で新規に指定難病とすべきと整理

された疾病 (25疾病）は、障害者総合支援法の新規対象疾病とする。

② 障害 130疾病のうち、指定難病の対象外となる 3疾病の取扱い

指定舅病対象外の3疾病 1 障害者総合支援法における取扱い

l) スモン

2) 劇症肝炎

3) 重症急性膵炎

「 発病の機溝が明らか」 であるが「長期の療養を必要とする」 1•

「長期の病養を必要としない」

（※） 平成：6年1：月 313まー：，こ逗害音せ台支援白に基づ＼支給決定等をそ，！だここのもう者Ii.エ成図年1月l)送も対象 1且過措置I

-4 -
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③ その他

〇 障害 I:lO疾病のうち、平成 27年 1月施行分の指定難病に係る検討が行われなかった疾病（障害

者総合支援法において疾病概念上広く t足えている疾病について、その一部のみが指定難病として

対象となった場合を含む。）については、今後の指定難病の検討状況を踏まえつつ検討ナることと

し、それまでの問、引き院き障害者総合支援法の対象疾病とする

※ なお、「対象疾病検討会の取りまとめ案」及び「ハブリソクコメント」の時点では「lo3疾病Jと

して提示していたが、医学的観点から疾病名の見直しを行い「151疾病」と整理された （対象に変

更なし）

【障害者総合支援施行令（平成 27年 1月施行）】
' （法第4条第 1項0)政令で定める特殊の疾病）

第 1条 沌害者の日常生活及び社会生活を総合的に支援するための法律第4条等 1項の政令で定め

る特殊り）疾病は、治療方法が確立しておらず、その診断に関し客観的な指標による一定の基準が

定まっており｀かつ、当該疾病にかかることにより長期にわたり僚養を必要とすることとなるも

のであって、当該疾病の患者の置かれている状況からみて当該疾病の患者が日常生活又は社会生

活を営むための支援を行うことが特に必要なものとして厚生労働大臣が定めるものとする

［厚生労働省告示第7号（平成 27年 1月施行）】

日常生活及び社会生活を総合的に支援するための法律施行令第 1条に

特殊の疾病（厚生労働省告示第 478号）に掲げる疾病に上る障害に L
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 【厚生労働省告示第 478号（平成 27年 1月施行）】

障害者の日常生活及び社会生活を総合的に支援するための法律施行令第 1条に基づき厚生労働大

臣が定める特殊の疾病は次の各号に掲げるとおりとする。（各号略）

附則（経過措i!!l)

2 次に掲げる疾病にかかっている者てあって、この告示の施行の際現に障害者の日常生活及び社会生活を総合的に

支濯するための法律第 19条に規定する支給決定、同法第 51条の5に規定する地域相験支投給付決定、同法第 52

条第 1項に規定する支給認定頂司法第 76条第 1項に規定する情装具Rの支給の決定若しくは同法第 77条若しくは

第78条に規定する地域生活支浅軍業による支援又は児棗福祉法第21条の5の5に規定する通所給付決定若しくは

同法第 24条の3第4項に規定する入所給付決定を受けているもの又は受けたことがあるものについては｀次に褐

げる疾病は障害者の日常生活及び社会生活を総合的に支援するための法律施行令第 1条に基づき厚生労働大臣が

定めるものとみなす。

ー印症肝炎

二 重症急性膵炎

(I)障害者稔合支援法の対象となる疾病 (332疾病）

① 新規に対象とする疾病

ア 指定難病の対象疾病

指定難病における対象疾病において、平成 27年 1月から障害者総合支援法の対象疾病となっ

ていた 151疾病以外で新規に指定難病とすべきと整理された疾病 (180疾病）は、障害者総合支

援法の新規対象疾病とする。

イ 指定難病対象外の疾病うち、障害者総合支援法の対象となる疾病

第 IO回指定難病検討委員会において、現時点において指定難病(/)要件を滋たすことが明らか

でないとされた疾病のうち、以下 16疾病について、障害福祉サービスの対象疾病の要件を満

たす疾病として取り扱う。

指定難病対象外の疾病 障害者総合支援法における取扱い

l) 急性壊死性脳症 指定難病の要件であろ「発病の機構が 対象

2) 急性網膜埃死 明らかでない」ことについて要件を満

3) 先天性屈疹症候群 たすことが明らかでな tヽ が．障害者総

4)短腸症候群 合支援法の対象疾病の要件である［治

5）サイトメガロウィルス角膜内皮炎 療方法が末確立」、「長期の療養が必

6)ヘハリン起因性血小板減少症 要」、「客観的な診断基準がある」を満

7)ヘモクロマトーシス たすとされた疾病a

8) 藁剤性過敏症症候群

9) ｛憂性遺伝形式をとる遺伝性難聴

10) 両側性小耳症 ・外耳道閉鎖症

II) 劣性遺伝形式をとる遺伝性難聴

12) 顕微鏡的大腸炎 指定難病の要件である「患者数が本邦 対象

13) 円錐角膜 において一定の人数に達しない」こと

14) I原発性局所多汗症 につ lヽ て要件を満たすことが明らか

15) ダウン (Uown) 症候群 でないが、障害者総合支援法の対象疾

16) ヘルーシト角膜辺縁弯性症 病の要件である「治療方法が未確立J、

「長期の療養が必要」、「客親的な診断

基準がある」とされた疾病

g 障害者範合支援法の対象となっていた liil疾病のうち対象外となる疾病 (l6疾病）

3 平成 27年(2015年）―7月筵行[332疾鋼］ ― I 
〇 平成 27年3月：こt開催された［障害者粒合女援法対象疾店検討会」における第 2次拡大分の疾病の検

討結果に基づさ、関係告和こ、）し、てハプリノクコメントが実施され、平成 27年 7月以P年の対象疾病と

して 332疾病が定められt-

※只（本的な 対免どたる・1知店（平成 27年 7月施行分） は、以下のとおり

疾病名 対象外となった理由

l) 肝外門脈閉塞症 客観的な診断基準がない

2) 肝内結石症 治療法が確立していろ

3) （為性低アルドステロン症 長期の吃養を必要としない

4) ギラン ・パレ症候群 長期の療養を必要としない

5) グルココルチコイド抵抗症 日本に患者が未確認

6) 原発性アルドステロン症 治療法が確立していろ

7) 硬化性萎縮性苔痒 客観的な診断基準がない

8) 好酸球性筋膜炎 客観的な診断基準がない

9) 視神経症 客観的な診断基堪がなし、

10) 神経性過食症 他の施策体系がある

-
3-
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II) 神径性食欲不街症 他J)杞策体系かある

12) 先天性QT延長症倖群 長期の吃資を必要としなし＇

13) TSH受容（本異常症 客観的な診断基準がない

I •I) 特発性血栓症 客観的な診断活作がない

15) ノイソシャー症候群 長期の痔資を必要としない

16) メニエール病 長期］）柑養を必要としなし、

•K 平成 27年 6月 30日まてに障害者氏合支!1;1},：こ基づく支給決定を受けにこと J)ある者は、平成 27年

7月以降も対象（経過措償）

五 グルココルチコイド抵抗症

六 原発性アルドステロン症

七硬化性萎縮性苔癬

八 好酪球性筋頂炎

九視神経症

十神経性過食症

十一 神経性食欲不振症

十二 先天性OR廷長症候群

十三 TSH受容体異常症

十四 特発性血栓症

十五 フィッシャー症候群

十六 メニエール病

※ 対象疾病一覧は次頁以降に掲載

9
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3 その他

C） 叩害者紀合支援法の対＆疾府の要件につし、て検討を行うためのデータが現時点で明らかでない疾

射：一ついてば、デークが収集されるtての間．引さ続さ対象とする

【厚生労働省告示第 7号 （平成 27年 7月施行）】

障害者の日常生活及び社会生活を総合的に支援するための法律施行令策 1条に基づき厚生労働大

臣が定める特殊の疾病 （厚生労働省告示第 292号）に掲げる疾病によろ障苔により継続的に日常生

活又は社会生活に相廿な制限を父ける程度レする

【厚生労働省告示第 292号 （平成 27年 7月施行）】

障害者の日常生活及び社会生活を総合的に支援するための法律施行令第 1条に基づき厚生労働大臣

が定める特殊の疾病は次の各号に掲げるとおりとする。（各号略）

附則 （経過措置）

2 次に掲げる疾病にかかっている者であって、平成27年 1月1日において現に障害者の日常生活及び社会生活を

総合的に支援するための法け （平成 17年法律第 123号）第 19条第 1項に規定する支給決定、同法第 51条の5第1

項に規定する地域相談支濯袷付決定、同法第52条第 1項に規定する支給認定．同法第 76条第 1項の規定による楕

装具代の支給若しくは同法第 77条第 1項若しくは第 78条第 1項の規定による地這生活支援事集による支ほ又は児

童褐祉法 （昭和22年法往第 164号，第21条の5の5第1項に規定する通所給付決定若しくは同法第24条の3第4

項に規定する入所給付決定を受けているもの又は受けたことがあるものについては、次に掲げる疾病は．障害者の

日常生活及び社会生活を総合的に支援するための、去往施行令第 1条に基づき厚生労働大臣が定めるものとみなす。

＿ 劇l症肝炎

二重症急性膵炎

3 次に掲げる疾病にかかっている者てあって．この告示の適用の際現に障害者の日常生活及び社会生活を総合的に

支援するための法律第 19条第 1項に規定する支給決定、同法第51条の5第11員に規定する地域相談支援給付決定、

同法第52条第 1項に規定する支給認定．同法第 76条第 1項の規定による福装具Rの支給若しくは同法第 77条第 1

項若しくは第 78条第 1項の規定による地域生活支撞事業による支援又は児童福祉法第 21条の5の5第1項に規定

する通所給付決定若しくは同法第24条の3第41員に規定する入所給付決定を受けているもの又は受けたことがある

ものについては、次に褐げる疾病は．鴎害者の日常生活及び社会生活を総合的に支援するための法律施行令第 1条I

に基づき厚生労働大臣が定めるものとみなす。

一 肝外門脈閉塞症
二肝内結石症

三 偽性低アルドステロン症

四 ギラン・パレ症候群

-I 
-8 -



．． ．．名（旱・2)●9"＂3~）
9 |アイカ'>'霰鐵＂

'Iアィ" '’“"＂ 9 9・・99,'’」?9, 

3 1 1 9.'腎窪 ,,, "' 
9 | 9 9 C ↓,.，．鼻：患 I •94 9. 、•9 ・、

',.,,,＂環 It性r99灸

●●● 

＂仕籾咬賓 固”a  n紅専

腎紀尿襲:広賓

免 f€9 疫窮 -Eり
神経． n投騎

6 |’窮

; lア 9'4t""

.,,, 11..., 

, ＂”" 屈
l

―

↑

 ~
口

I¥919”" 

‘ヽC出n

l」|f"`"ド 99

＂さ体 9 ー：週(:• ;．：` ’’し ー ●●

芯こ 1ーは
"¢n ・`化！ギ区9"”’ 

“ 
I •， 1 ア 9“‘ 内 ゆ99.Enぃ

‘, " ^訂 神91.E,`も

← l重●_,.. 
_, 奮●

,ト |'9.r、'.""" ,,色仏 i‘ 9遭Ir，ら： ｛`ヒる
作U 9• n |—ピ

'I、 ,',...口ら ●’,.., 
,t酎’”̀

13 | ^ n,  -t•Iikn 冑． iL99,"‘●』

，．， 1 ̂n,.竹噌噸n,＂＇'` ＾ ` • &'じ認ヽ“"
-．99 | 9 n 9・ヽ、 1t伍訂 ’"g，今伶999 

:色,.,..，り、C./,・ 疋!Li

11‘“’’ 

"I●'・・",.,,.-, “‘’tl 神仕・託9[9,

_, I●‘ィnA""＂ぃn● ”’’• Eii o 

:9 | «•: H 9置，. nit芯；“｀

…屈―
"-9

'4 |•(fl a u庄n●由 ‘’‘t 、.，．，'"•" ．の9“‘

:』 I•Ilt9“ ”"

'" 1・, ● 91. 

'7 |占’’’ア Jヽ ’'""'

や色体 tたに遭i.f,” え1ヒ9
19,“け"
中色 t9, ．．:：唇し． 9 ， •'.ll i 

'"灯虻tt
小仏作 E•:g,．し 9 , • A1ヒ｛．
19, 6 • 訂

＇＿藍―←-l 

•• 麟●名 （亭織27皐 7.IIIB-l ••• 
2~ ウ (I； ／行 ?，9)， 1 h iしぶf,” も

鳳
2’’ ~,『' げ飩訂 ....．,,. ~ 

濤9t 荘“`

JO PJ I“ ー日 "" ｀・ヽ 1が＇~，
小色iti • 1 • L•• 9•, 1ll t 

It q"" 
"＇ ’I t'し」呵9,iぃII I'叶9t．どが“白

I_,9，← 9 iやl 神f,f_ ijらgら

” ilTi1 ]関愚Yfll.l,j Hill'11,~ , べ A {， 渾＂ E氏9’’

n ... l H りヽ "'1f "Rヽ」勺”91 中色ff.lf-,l曇(..,',・ l化々 -Eりi1 1 8.“" 

32 .‘" "’jん翼只9 AI;ll『 l 9 9 内，ゞしそ“出

J‘ ’’ ダノ で り1̀11 攻書 ふ介滋遭"* 

眉9 （ン『iり11
ふ色iし！た t遺{. 1•,- 1-It { 

" : ` “"  

，1,ゃ 蝸環?:~- I¥ .... 

" ~ 1 I l,j Kif 1』Jt i9 号•
ふ色1tI • I 亀 L• ら 7,-...iL { 
j1 らにに

い心(ii,~ ·•' 9 9 ・ t, r, 
沖H 厄ヽ ‘“'

-゚I" 
i’l糟働鱗 刃電'`a ーエ

1と 贔巴9り昂胃化I,.I 9 9, ＇9. 9 9 ？ノ 青悶酌91¥令

Iし 贔渭ィ＇ ＂ )I,/_1l；鳩―＆

n , IHや’ヽ ドl" I., .'•'^ 神トI• E4.,., 

’’  しt り飴’’ •• i * f, J 9 9 凡 鳴 .. t tmュ“1,1，

し',.， と I, ト色jj,.t p.. i 電 t,•, • !ft : 
11, ljj. ti;訂

9』カ 濱ん
ふ色IJ,:l': ；轟 i• i. {it:: { 

＂丘＂＂

iヽ 湯胃綺italIt., I~ 債膚内 攀 , •I , : nt’l 9 9 ? • 9 ● ・9 9 n』→,． 神R "“ヤ

4" 看I鳥H!，` : I'.ヽ一，鼻 '.,ょ れ化泣ふ氏“

ト・し的●虞電紙 卜と 9, 9 i 9. •今 t * t 4 9 ; 内tf≪ ふべ｀

" |”H如 l匂＂
:. ~ ",¥)/,, 免屯f日6

昆;： | i "＂”膚 nJ，屯＊ ， ←ヽ9F← i→ -1 9 』内｝・ロ 戌鴫 4,，"8邊““

1t:: ~ t1 •• 仕．悶勤 9 ．鳩膚性e戌窪 ア＂ 1,.『1L9,.、＼、... '"ヽ '9,. ，",9 • ムう9 免序1'-町賽
し々""

" 1釈鴫（いi絨m
ふ色体 lt:i這に i・-̀ .iL4 
＂べ t9iIf

|m|蒙●名（～寧●21攀●員 ） 1 

--
一
1,U I膚99n,",1  
"I,.”'●嶋電は W

i

i

 

i

[

 

↑

↑

 

•E日

96 



．． 嘱●名 （●●"攣 7~I 日～ ） ●●翼

"I 
＇，．ト＇• 9リ訳9,，99、99 9 
,、 9-—←欠順紅

1,,,.,.,,,バ、ヽ1999 999 9 °’“'， 1代",.霰霰

wl,."鯛廣賣n 復電9奪名

,1 i""'・・ .. '''""''.り I,"'よ奪奢i
，h |閏貫n99験＆じツナ") ’‘'9tヽ'"'ょ． 9ヽ・・ 』99 9 腎・必斥置9霰り日

'" |膚19北●，ト色"“"" ’‘/ 9 92伍り・''"ヽ 9999 9, 神仕・元¢病

'"|問II¥,)＾ ・’‘ ’’9 9’ ↑―’ 免戌I [ヽ̀

" I< 9、9ン・ '’’’'9, 9 9 9 9 

，C |駅A疇19凡け
"I偽仕劇"’9,",.慶低 rg 9 9ヽ"コ,.,,.、99’'19. ̀’ 

:：：:；二、•'合 HI囁［
．：賽

"分泌井氏霰

999 1 ~、0 9 99 →, (• 9.＇， "に訂

,., Iさn嶼qn..d9

" l>M“"鴫礼

ヽ•.,ヽ•9 9 9』9•,., 

,．[＇^．． 9 9 凰
-

l

l

 

ロ',9 l"＂II竹に賽漏G ”仕・託“あ

，．ヽ , ~..，99919 ，は 1t " 1 `’9.• 9•4, 9 ●9 (, 腎・必紆腎9"'’; 
,,1贄●n•"た ’̀ ＾ 9, 9 9., 9 9. 骨•閲節．,..名 -~り
799 1噸9E{｝ 内膚・ふ.,..議＂＂

79 |l,..Ollt勲• 9 9,9 (』'",., 免屯＃£.. 

"~ 1,人静鳥ふ●，＂＂氏 9』"""'R[I"＂“ 

93 1,:）、動1"”'”,.由 入9と匹99"し

’’’{ 9. •99 1（●（＇’""、今'’'.,.,, 'I贔疇醤ぷ氏名

I 1. il ?． 0 •919, （9 9 9 、",、9,今へ．l |鯖讚纂了0名 国
"II・人"._凡J,,,,●嶋贄..勧f’“→

,,, u,,.,,,,,,,,,,,,.,,,,.., "' ,, 1,nrヒ置某疹名

,, 11, k り ’’`’‘’~I 州●、治由 h て 919 9 9, 999*19h 9’’ 1パ，n,9 |旺唸醤'釦綱

;,、 |n湯“'9膚拿鍔It丘 ’’’’’"’,．， 9., 9 神径． E庁窮

77 Ii!布●厚柑 9ン99 1 ̂9,..9 itRi9頂阜i

99 1“’ ヽ I .,•,- ”". 6疹厨 国
"1,, ンり 内分‘‘＃転，，，

.., I' ,' ✓ 閂遵為n ..け紗 n

し

免疫＃虻ら

9 ：ル・ト’’.. --·•-"I~....,,,.. --,_.. -• • 9Lぢ

＂ 
l ・•·. •·•· 

＇̀ 1 ~9 ヽ 9 9 ""＂ 完：固

●●I 襲・e（●虜"攀 7"＇●～ 1 ••• 
J̀ | 9,9， メト，"・'-,_'·~· 1,ヽ’’’'"..,,.,,,,, 代翔井A9i

,, 1,，ンタ 9し依●’,,ゃ |’'＂’~り·'"' ' i¥＊耳＆窮

" I",.，9レ鯖●9i ↑ | 9,．いいぺ99 代謝9疾臼

h̀ | 9 99ウ・．で艤,,．餃計 呻孔． E炊い

"1," ~ 9 9 9, h miじ嘉 ’̀k9i

99 1”’’’’ イト．・，→ 99と蛉訂 内化醤f翫箪i

'̀， 199噸●IIや HInI 3H駅` 9 9, 9•,. 1, (、，.i l, .•.,‘’ 呻社・訊＂名

畠］

固
'" I•'•"'" 鰻 {L" 9 r.、9 •，,.内 皮膚・は合関“`序

" l•I.'n •し載●、ク ,,,.,、.,.,,. 免残9氏斥

｀ ' I ● IIn••l 氏｀り1 9"` ‘＇●ヽ 9 、 9'• m• 9, 9.̂  ・点9• 9 

" IW"'"’’費鼻9:'と 9 9,., 9 "ヽヽ" 呻社・代“`

99 1印七nM内多，＂‘ 汽膚・記台闘蠍“紬 固-←1,」|庚.,Itァ，。トペテコ心
, ln≪"”'tn ●,.., ，，，化苫9●ヽ ii " I• 

Jl l..々 n,9レ""ン，，

、:|孵屹n..，t""’’~ 
’', l19’"鳥99国[ 代射子”” 35 |~•tt贔駈鴎行 " I際楚n鳥駈鳳6

99, 1，.，門側←純化け .̀.．E”‘ 
999 |「9t"駅（い19f紳 9 ”‘9 9, ．,t 1り言9ッ れ1ヒ9:＃沢ら

’’’9 |19仕＂免ヽ● Ies on 凰北599 p, 

'"'|"'"讀的 9鴨 f 9 ↑.，． , 9，内・ ~iL甚 9,`` -Eり
9991 |m高岨9lt兌凰胃 i 免"#•し

＂,1贔 1’’:0に99 ,.,,,,.. 免"’"g, 
IUJ l•9,. ".n AIt賛Aを ‘”!'”~‘· • 9 9 9. 9』 内 1ヒZ 長·~

"4 1’' 的 •n 、,．計 f•n iq q"" 免＂子”訥

1995 l’'納,.n馴鼻＂え 令氏，．恥

1999• |1'，*仏体｀汎霞"; .,、9 ‘̀’’’̀ • 腎． ，91斥甚4“ 射

l

↑
 

曰
団

i

i

↑
 

L

↑
 ．．
 鋼嗣
＂
固
-

l

 

rn 
191; |代箪"鼻骨"'" ，り、，9，9'‘99』̂ 青・間昂丼た耐

",,1,,,,,鸞 1,.｀ 9「し、ば 9 9, h•,. ·9 9, 9 ̂ 内分U‘●杖E

,,,1,-●や心r," ●環喜系9t0i

J0 |片全11膚ず純It" "|抒せ"..r9●IヒIf

J7 |"'~"即，＂＂＂會 a ．巧旧 '",＂＂＂雙`

" I• ● H 免'"•ヤふ依● ．＇’、 |膚梵n免,.「す9i"＂ 

97 



．． 襲●名 （●"'27葦9’"’~） ••• 
990 l..チロ‘/..“',. ”"“”’‘9 1 9・ I＼●IH病

"’ '，，，9 :9,．、2で →9 9, 9‘’1‘’’; t, ,,剛，.へ網

"'I鳥 9・ 0 ，●霞Jや 9＼剛，．賓

Ill 1~,1t< ＂諏"' ...,.名 胃
99 9 |,・・.贔宵"宵テ贄り ”ツ・，． ’99 9,,．，ヽ・A 骨•,.,.，.名

99 1 代'， 9..."~ll'...n ..苓ヽ“"
996 |,.， 9 廿R訂

＂9 |ス r cし＂

9し色'"."に直u.・`・ヒペ
什，` ＂＂ 
中色'"•ーは量.. i"ぺ'Lを
19,g"" 

99b |••," 1̀『 tt-閲"'"ヽ

- ~ 

ビ
999 |...翼'"'~"" ＇鴫~， rr 9ィ99 f 9',,.. 9 ; 瓢nf＂守

9:u l●●".... ,.,』,,,,.
•"鼻""

'"Iゴ・ト'"ヤ ’’’"違ヽ i 内；＂し 9"a, 

l」:15,’’’" ^" Sp• 、 9 、,9 ^・

゜
,,, I a,・ ，'ス9iけn

92 9 | ・」 9, ．,、→ 9 →""" 」 '9 ヽ·•・',,.,,

小色191 • I I遺1,,9・, • {'t'， 
It,̀ “" 
;色仏 l• ・’c,I t•, 9. ，̀'ピ^
19り“"
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1.請病とは

（1)難病の定義

〇 難病対策は昭和 30年代より進められているが、平成 26年5月に成寸＿した「難病の患者に対する医

療等に関する法律J（成立の経緯等は後述）において、難病は、「発病の機溝が明らかでなく、かつ、

治療方法が確立していない希少な疾病であって、当該疾病にかかることにより長期にわたり療養を必

要とすることとなるもの」（第 1条）と規定されている。

0 また、同法では、難病の定義に該当する疾病(/)うち、医療費助成の対象となる指定難病が規定され

ており（第5条）｀その具体的な要件としては省令等で規定され、

． 患者数が本邦において一定の人数（人口の 0.I％程度以下）に達しないこと

・ 客巌的な診断基準（又はそれに準ずるもの）が確率していること

の両要件に該当する場合には、患者の置かれている状況からみて良質かつ適切な医療を確保する必要

性が高いものとして r指定難病（医療費助成の対象）」と位置付けているe

※指定薙病は、厚生科学審議会の意見を聴いて厚生労働大臣が指定する。 （平成21年1月現在 110疾病）

【難病の定義 （イメージ図）】

難病
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〇発病の機構が明らかでなく

〇治療方法が確立していない ；※患行数，，，による限定It行わず、他の施策（人系が樹立されていない

〇希少な疾病であって ； 如村を幅広く対集とし、瀾介研究・患r,女ばを推進。
〇長期の療養を必要とするもの

指定難病（医療費助成の対彙）

〇 難病のうち、以下の要件を全て満たすもの

．患者数が本邦において定の人故（人口の 0.I％程度以下）に達しないこと

・客観的な骸断基準（又はそれに準ずるもの）が確立していること

（2)難病対策の見直し

〇 平成 23年9月から、ば生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会において、今後の難病対策の在

り方について検討が進められ、平成 25年 12月に、難病患者に対する良質かつ適切な医療の確保と

難病患者の療養生活の質の向上を目的として官民が協力して取り組むべき改革の内容として、 「難病

対策の改革に向けた取組について（報告苔）」がとり まとめられた

0 また、平成 26年2月には、当該報告書等を踏まえた「難病の患者に対十る医療等に関する法律案J

が第 186回通常国会に提出され、同年5月23日に全会派の賛成により成立

さらに、同法第5条では、医療費助成の対象となる指定難病について「限生労働大臣が厚生科学

審議会の意見を聴いて指定する」こととされており、この規定に基づき、客観的かつ公平に疾病を

選定するため、厚生科学審議会疾店対策祁会の下に新たに第三者的な委員会として 「指定難病検討

委員会」が設置された

〇 その後、同年 IO月の指定薙病検討委員会において取りまとめられた「指定難病とすべき疾病の案」

及び「当該指定難病に係る医療費助成の支給認定に係る基準の案」を基にハプリックコメントが実

施され、平成 27年 1月以降の指定難病（第一次実施分）として IIO疾病が定められた，

〇 さらに、平成 27年 1月より指定難病検討委員会において、第二次実施分の指定難病の検討が行わ

れ、平成 27年7月以降の指定難病として 306疾病が定められたc

〇 今後も引き続き、指定難病(/)検討に必要な要件等に関する情報について、収集や整理を行い、指

定難病の検討を行う予定であり、平成 27年の秋から検討に向けた情報収集を開始し、平成 27年度

中に指定難病検討委員会が再開される予定である

1 2．難病の特徴 （症状の変化や進行、褐祉ニーズ等） 1 

〇 難病には、

． 症状の変化が毎日ある、日によって変化が大きい、症状が見えづらい等の特徴に加え

・ 進行性の症状を有する、大きな周期でよくなったり悪化したりする

という難病特有の症状が見られる。

【疾病群別の難病の特徴J

※ 「特定疾患介護ハンドブック （監修／疾病対策研究会）」

「難病患者等ホームヘルパー養成研修テキスト （監修／厚生労働省特定疾患の生活の質 (QOL)

の向上に資するケアの在り方に関する研究班 ・疾病対策研究会）」等を参照

疾綱群 疾病の特微

血液系疾病 〇 貧血による運動機能の低下、 I~血機能を持つ血小板の減少による出

血傾向などが見られる血小板数によって日常生活の中での活動度を

考える必要がある

〇 特に、原発性免疫不全症候群では、應染の予防と早期治療が必要

常に、皮膚、口腔内等を清潔に保ち、粍熱｀咳、鼻汁など一見かぜ症

状でも診察を受ける必要がある

免疫系疾病 〇 皮膚粘膜症状、腎炎、神経障古などに加え、腸、眼｀脳など多臓器

が侵される。日和見感染症といって通常はあまり起きない惑染が原因

で死亡ナることがある

〇 全身の血管に炎症が起きる疾病ではいろいろな臓器に虚血症状を

起こし、脳、心、腎な どの爪要な臓器の血流が不全になる。加えて、

眼にも症状が出るものもあり、視覚障害にも配慮が必要，

内分泌系疾病 〇 ホルモンが不足する疾病、と、ホルモンが過剰となる疾病がある ホ

ルモンの機能により症状は様々で．変動が大きいものがあることが特徴

〇 ホルモンが不足している場合は補充を行い、過剰な場合は働きを抑

えることが必要，

代謝系疾病 〇 多くは乳児期、幼児期に発症十るが、成人になってから発症するも

(/）もまれではない全身の征胞I一代謝産物が蓄積ナることで、四肢の

痛み、血管腫、腎不全、心印）、も世現 Jる

・ 23 ・ • 2 4. 



疾綱群

神経・筋疾鋼

視覚系痕綱

鴫覚•平衡機能系疾綱

露環暑素疾綱

呼吸繕系疾綱

消化彗系疾病
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皮膚・組合組織疾病

骨•関節系疾病

腎・泌尿器系疾病

スモン

疾綱の特懺

〇 手足の運動が臆害され、労働に必要な動作や日常生活上の動作であ

る歩行、食事、排泄、整容などが十分にできなくなる

〇 一般に治療効果が上がらず、時とともに臥床を余儀なくされ介護負

担が増す。

〇 考えたり感じたりする能力は低下しないことがはとんどであり、患

者自身の葛藤や介護が十分でないことでの不満が起きるが、適切な介

助や援助によってQOLが向上できる。

〇 視野が狭くなったり夜間や暗い部屋での視力が極端に低下するこ

とがあり、失明に至る場合もある。視覚障害者として(/)介護が必要。

〇 めまいを引き起こす疾病では、強い発作が起きれば入院が必要とな

ることもある 頭や体の向きを急に変えないなどの注意も必要。

〇 勤悸、易疲労感、浮腫、息切れなどの心不全症状がみられる。心不

全症状や不整脈などの症状を変化させるような運勤負荷を避けろた

め、家事の代行などが必要，

〇 呼吸機能r/)低下により、運動樅能が低下し階段昇降や肉体労働がで

きなくなる風邪をこじらせ肺炎などを合併すると一気に頂篤な状態

になるほか、喫煙などの室内外の空気の汚れにより症状は増悪する。

〇 腸疾病ては粘血使、下痢、腹痛が慢性的に再発したり治療により改

善したりし、緊急手術が必要な場合もある。難治例や再発を繰り返し

て入退院を繰り返す例では、同世代の男女と比べ著しいQOLの低下

があるといえる

〇 肝 ・胆・膵疾病では、門脈圧充進にJ::る食道静脈瘤、腹水、牌機能

充進など0)肝不全症状や、皮膚のかゆみ、黄疸などが見られろc

0 外見の変化や合併症(/)ため日常生活が極度に制限されるので十分

な介護が必要になる 皮膚症状に加え眼、難聴、小脳失調症などの歩

行障害を合併するものもあるし

〇 神経・筋疾病と同様(/)症状が起きる。脊髄及ぴ神経根の圧迫障‘吾を

きたした場合は、手術療法に限界もあり、対麻痺や四肢麻痺を起こす

場合もある

〇 血尿や、尿が出なかったり少なかったりすることがある-腎懐能に

応じて、食塩や蛋白質、水分などの制限が必要になる

〇 特に多発性嚢胞腎では嚢胞が尿路を圧迫すろことで、感染症を引き

起こすことがある 嚢胞が大きくなると、打撲などで腎臓が破裂する

場合がある

0 中枢神経と末梢神経を侵し、びりびり感などの異常感覚が特徴で、

多様な合併症が出現する

疾綱群 疾鋼の特懺

染色体または遺伝子に 〇 染色体や遺伝子の変化によって、代謝の異常や、臓器の形状や壊能

責化を伴う症帳群 に異常をきたす。

〇 胎児期や子供のときに発症することがほとんどであるが、大人にな

って症状が出ることもある。早期から修断をして、できるだけ早く適

切な対応をとることが必要。

【平成22年度難病患者等の日常生活と福祉ニーズに関するアンケート調査】

＊症状の変化の状況について （複数回答あり ）

カテゴリ 件数

1 毎日ある 569 

2 一時的なもの 95 

3 ほとんど変化しない 107 

4 1日のうちで変化がある 258 

5 日によって変化が大きい 383 

6 進行している 263 

7 快方に向かっている 28 

8 大きな周期で良くなったり悪くなったりする 166 ， その他 33 

無回答 194 

サンプル数 I. 380 

割合

41.2% 

6.9% 

7.8% 

18. 7% 

27. 8% 

19. 1% 

2 0% 

12.0% 

2.4% 

14 I% 

100.0% 

0 また、その半数以上で合併症や二次障害等が見られるなど、生活の質が損なわれやすいとも言われ

てし＇る 。

【平成 22年度難病患者等の日常生活と福祉ニーズに関するアンケート調査】

＊合併症や二次障害、薬の副作用の有無について （複数回答あり）

カテゴリ 件数

1 合併症がある 352 

2 二次障害がある 237 

3 薬の副作用による疾病 ・障害がある 327 

-l 特にない 526 

無回答 162 

サンプル数 I. 380 

割合

25 2% 

17 2% 

23. 7% 

38 1% 

11 7% 

100.0% 

| 3 翡病関連の支援機関 —--- -- - -

（1)難病情報センター

〇 難病情報センター（公益財団法人難病医学研究財団）では、平成 9年度よりホームページを開設

し、いわゆる難病(/Jうち、難治性疾患克服研究事業（臨床調査研究分野）の対象としている疾病を

中心に、難病患者やそのこ＇家族をはじめ、医療関係者などの利用を想定した関係情報の提供を行っ

ている

※難病情報センターHp:l!l.!.i!..: 、ww.n,lubwu. 991. 11J 

・ 25 ・ ・ 26 ・ 
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（2)難病相談．支援センター

〇 平成 15年度以降、各郡道府県に設置されている「難病相談・支援センター」では、地域で生活す

る難病患者・家族等の日常生活上における悩みや不安などの解消を図るとともに、患者等のもつ様々

なニーズに対応したきめ細かい相談支援（電話や面接に上る相談、患者会活動、医療相談、就労支

援など）を行っている。

※都道府県難病相絞・支援センクー一覧： h1lp: IIm [kmlwnu. Iヽ1.II) （‘I Il I• Ì｝1il 

| 4 障害者手帳の取得状況 I 
〇 難病患者等であっても、身体障害者手帳や療育手帳、精神障害者（呆随福祉手帳を取得することも可

能であり、平成 25年度以前から障害福祉サービス等を利用している場合がある勺

【身体障害者手帳の所有率 （平成22年度）】

※特定疾患調査解析システム入カデータより

対象疾病名 所有率（所有者散／患者数）

1 亜急性硬化性全脳炎 87 5% ( 35 / 40) 

2 脊髄性筋萎縮症 72. 0% ( 322 / -147) 

3 副腎白質ジストロフィー 68 4% ( 78 / 114) 

4 綱膜色寮変性症 55. 6% (8. 524 /15, 328) 

5 球脊髄性筋芸縮症 64 4% ( 319 / 586) 

6 筋萎縮性側索硬化症 53 i% (3. 423 / 6. 431) 

7 脊髄小脳変性症 53. I% (7. 373 /13. 882) 

8 ハンチントン病 48 7% ( 273 / 561) ， 多系統萎縮症 47 8% (3. 729 / 7. 797) 

10 特発性大腿骨頭壊死症 46. 6% (4, 202 / 9, 023) 

II 悪性関節 リウマチ 13 2% (I, 820 / 1, 209) 

12 広範脊柱管狭窄症 41 3% (1. 339 / 3. 242) 

13 肺動脈性肺高血圧症 41. 1% ( 111 / 270) 

（以下、省9各）

・ 27 ・ 

Ill 髯定胃薫（誼閏胃薫）

・ 28 ・ 
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1，．藉病患者等とその家族への接し方や配慮すぺき事柄 I 

〇 難病患者等は、治療方法が確立していない疾病に罹患し、往々にして生涯にわたる長期間の療養を

必要とすることから、生活面における制約や経済的な負担が大きく、加えて、病名や病態が知られて

いないために社会の理解が進んでおらず、就業など社会生活への参加が進みにくい状態にある。

〇 現在問題となっている症状としては、「痛み」や「手足に力が入らないJ、「倦怠感Jといったものも

あるため、外見上では分かりにくい症状に悩まされている湯合も多く、配慮が必要である。

また、家族の支援等で遠方の医療機閲に通う場合も多く、将来の生活不安を抱えている場合もある

ことから、難病患者等の訴えをよく聴取するなど、難病患者等や家族の視点に立って接することが求

められる。

【平成24年度障害程度区分調査・検証事業 （認定謂査員へのアンケート結果）］

＊難病患者等への認定調査で配慮したこと、対応に困ったことなど

ア．配慮したこと

0 日頃から難病患者等と閉わりのある保健師が同行した。

〇 難病患者等が疲れやすいので、調査時間が長時間にならないように注意した。

〇全身に痛みがあるため、難病患者等と家族からの聞き取りのみで対応した。

イ 対応に困ったこと

〇調査員に対する不信感があった。（難病等の知識や理解があるかなど）

〇説明の時に「障害Jや「障害者」という表現に過剰な反応をされた。

0 日頃の症状などの説明をうまく理解できなかった。

ウその他

0 日頃から痛みなどに耐えて生活している，その苦しみを理解しようとする姿勢が大切だと慇じた。

〇一見すると健常者のように見えるが、生活のあらゆる場面に支援が必要だった。

〇家族への遠慮があり、家族が不在の時に1111き取りできた内容があった。

2 認定調査員の選定 1 

〇 難病患者等の認定調査を担当する認定調査目は、保健師や看護師など医療に関する専門的な知識を

有している者が望まれる。

また、他の資格を有する認定調査員が担当する場合であっても、保隧所の保健師等が同行して難病

患者等とその家族への配慮や認定調査員への助言を行うことで、円滑に認定調査を行うことが望まれ

る。

〇 そのため、難病患者等の詔定調査を担当する認定調査員は、障害担当部局と医燎担当部局等との十

分な調整 ・連携の上で選定する。

なお、認定調査を指定一般相萩支援事業者等に委託している場合においてtぃ資格の有無を確認す
るなど、認定調査が適切に行われるよう努めろ u
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3．課査上の留意点 ——-| 
(1）閂奮実施前に確認する内容

〇 難病等には一見して身体機能に障害がない疾病もあり、 健康な人と同じように生活している難病

患者等もいるが、 難病等の症状のために日常生活の中で様々な問題が生じている湯合もある ことか

ら、認定調査員においては、 難病患者等の主訴を適切に把握することで、「日常生活で困っているこ

と」や「不自由があること」等を先入観なく理解することが求められる。

〇 そのため、詑定調査員は認定調査を実施する前に、本マニュアル「II 難病等の基礎知識J(/）内

容や難病情報センター(/)ホームページを活用しつつ、調査対象者が有する疾病の症状や特徴 （治療

法、薬剤の効果など）を確認することが重要である。

（2)雌病等の特微を踏まえた認定調査の実栴

① 家族や支援者等からの間き取り

〇 招定覇査員が調査の日だけで、調査対象者のみが把握する自覚症状や症状の変化等を全て確認

することは困難であることから、認定調査の際には、調査対象者からの1l11き取りに加えて 日頃か

ら接している家族や支援者、看護師、ボランティア等からの1l11き取りも十分に行う。

〇 なお、［言語障害」や「四肢麻痺」等の症状(/)ために、会話や意思伝達が困難な難病患者等に対

する認定謂査を実施する際には、日常生活において支援している家族や支援者等の協力を得なが

ら調査対象者とコミュニケーション（意思疎通）を図ること。

② 難病等の状態の確認

0 まず始めに、 難病患者等の状態を確認する。

難病患者等に対する審査判定に当たって重要な情報になるため、調査対象者の状態がイメージ

しやすいように具体的に確認し、特記事項等に記載する。

※ 通常の特記事項の様式では記載が困難な場合を想定して、追加する様式の例 （本マニュアル

「V] その（也」(/)「難病患者等の状態について」）を示すので参考にされたい。

ア ~ 障害福祉サーピスが必要な理由の確認

C これまでに障害福祉サーピスを利用せず、自らの努力や工夫で日常生活を過ごしてきた難病

患者等も多いため、単に「できる・できない」の確認ではなく、 難病等の症状のために

・ 日常生活で困っていることや不自由があること

・動作に要する時間

．症状が悪いときに実際にどのように行っているのか

等を具体的に確認する

イ．症状の変化の確認

C 症状が変化（重くなったり軽くなったり）する湯合は、「症状がより重度な状態（＝支援を最

も必要とする状態）JO)詳細な間き取りを行う
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C また、「症状が軽度な状態」や「どのくらいの時間・期間で症状が変化するのか」等について

も確認を行うこ と

※参考：変化の例

. 1日の中で変動する ・毎日変動する ・急に重くなる

・放ヶ月（季節）で変勤する ・天候で変わる 等

【平成24年度障害程度区分調査・検証事集 （市町村審査会委員へのアンケート結果）】

＊市町村審査会委員が審査判定で必要と思う特記事項の内容

〇生活しづらさや苦労について、より詳細に記載してほしい。

〇現在の状態だけでなく、過去の状態や今後の見込みについても記載してほしい。

〇症状だけでなく、どのくらいの頻度で、どの程度の支援が必要なのか具体的な内容を記載してほしい。

〇症状に波があるので、年間を通しての生活上の困難さを記載してほしい。

0 自覚症状の有無や程度を記載してほしい

〇楕神面への影響について記載してほしい

〇判断に迷った場合は、状況をそのよま記敏ナる方が参考になるe

難病等の症状

〇 全身のしびれ 〇不眠

障害福祉サーピスが必要な状態

C 歩行、座位保持が困難 〇掃除機が重くて使えない

C 長時間立ち統けて調理できない

〇 重たいものを持つことができない

難病等の症状

〇筋力低下、しぴれ、 痛み、ふらつき

〇易疲労感（疲れやすい） 0 唖下障害

〇眼瞼下垂（目が開きづらい、目が開かない）

〇複視（二重に見える）※症状の日内変動あり

障害福祉サービスが必要な状態

〇寝返りや立ち上がりなどの「移動や動作等に関する項目」等

を行うことが困難

C 浴漕で溺れそうになる 〇急に勤けなくなる

C 食事の時に見守りが必要 〇 交通檄関の利用に介助が必要

C 固い食材ば小さくしないと食ぺられない

1
0
7
 

【平成24年度障害程度区分調査・検証事集】

＊認定調査員が確認した「難病等の症状」や「障害福祉サーピスが必要な状態」の例

注）以下の内容は、試行的な認定調査を実施した難病患者等について、認定調査員が確認した内容

を参考に整理したも(/) (※チャーン症候群は平成 27年に別途追記）

また、この調査ば平成24年度に難病患者等居宅生活支援事業（ホームヘルプサービス及び短期

入所）を利用した難病患者等を対公としたものであり、 以下の事例は、各疾病の全ての症状や状

態等を網罪したもので1まない

疾鋼名（疾綱群）

自己免疫性肝炎

（清化曇桑疾鋼）

重症筋纂力症

（神経・筋疾病）

疾病名（疾病群） 症状等

強皮症 難病等の症状

（皮膚・結合組織疾病） 皮膚硬化（手指の腫れ • こわばり、力が入らない）

レイノー症状 (fnt~t 、 t)/1) ，こ触れると蒼 0 ～店色，こなる、眉み、しびれ）

（ 肺線維症 （息苦しさ、病れやすい）

C 逆流性食道炎（飲み込みづらい）

障害福祉サーピスが必要な状態

階段の上り下りが困難（呼吸困難）

C クオルが絞れない

c k服の音用が困難
で 包Tを強く握れない

（ 堅い食材を切れない

（ 洗剤、スプレーを使用できない（呼吸困難）

ンーツなど重し、も(/)を干せなし、

し童たいものを持てない

神経●繕■症
（皮膚・結合組織疾病）

全身性エリテマトーデス

（免疫系疾病）

（次頁へ続く）

〇 カが入らない

症状導

〇 重たいものが持てない

難病等の症状

神経枠稚腫（腫濱）の摘出による

〇四肢の麻痴、拘縮 〇気管切開

〇 国ろう 〇 礫下障害

〇視力低下 〇聴力低下

陣害福祉サービスが必要な状態

0 自由に動けない

〇洗濯物が干せない

C 洗身などの介助が必要（気管切閣、胃ろうの保護）

C 家事支援（気管切開、胃ろうの保護）

C 食事(/)時の見守り

難病等の症状

〇 発熱 3全身倦怠感（体がだるい）

〇 易疲労感（疲れやすい） 0 筋力低下、しびれ、ふらつき

C 関節炎、関節痛（手や指などの腫れ｀痛み）

・指先に力が入らない

・重たいも(/)を持てない

・無理に動かすと痛みがひどくなる

〇皮膚症状（湿疹、出血しやすい、口内炎）

C めまい 〇意欲低下 〇感情が不安定

〇 不眠

·深夜 • 明け方に寝つく

・睡眠導入剤を服用してもうまくコントロールできない

C 集中力低下
C 精神神経症状（幻視幻聴、うつ状態、認識力低下）
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疾綱名（疾病群）

全身性エリテマトーデス

（免疫系疾綱）

症状等

障害福祉サーピスが必要な状態

C 横になって休息する時間が必要

〇ボタンが留められない

C 長時間立ち続けて調理できない

C 包丁を強く捏れない 〇堅い食材を切れない

C 手がしびれて食器を持てない、落とす

ぐ 食器を洗えない

多発性憂化症

（神経・筋疾病）

1
0
8
 

特発性拡張型心筋症

（循環暮系疾病）

バージャー病

（免疫系疾病）

C ふらっくので洗濯物を干せない

C シーツなど直いものを千せない

し 直たいものを持てない

C ふらっくのでバス等の乗り降りに介助が必要

難病等の症状

C 筋力低下、運動失調、不随意運動

C 咲下障害 〇視力阻害

障害福祉サーピスが必要な状態

し 寝返りや立ち上がりなどの「移動や動作等に関する項目」等

を行うことが困難

C 食事、飲水の時の見守り 0 自由に動けない

ぐ 直たいものが持てない

C 交通機閃の利用に介助が必要

難病等の症状

で 呼吸困難

〇掃除機が重くて使えない

〇 立ちくらみ、めまし、

皮膚筋炎

（免疫系疾病）

（ 心不全

障害福祉サーピスが必要な状態

で 起き上がれない 〇 立ち上がれない

「 家事困難（心不全の殆作時は全介助）

難病等の症状

＾ 筋力の低下、しびれ 〇 手足の痛み、冷え

（ 指先の壊死、切t!Jr

障害福祉サーピスが必要な状態

C 長時間の移動が困難 〇重たいものが持てない

C 立ち続けて調理でぎない

m病等の症状
ぐ 筋力低下、 しびれ、痛み

陣害福祉サービスが必要な状態

荘逗りや立ち上がりなどの 「移動や動作等に関する項目 」笞

を行うことが困難

し 長時間の移軌が困難 0 外出時に転倒ナる

し 家事困難（体調が悪いと全くできない）

直たいものが持てない

交通懐閾J)利用，こ介助か必要

疾病名（疾病群） 症状専

慢性炎症性脱随性多発神経炎 難病等の症状

（神経・筋疾病） 〇手足の脱力、筋力低下、しぴれ

〇易疾労感（疲れやすい） 〇易感染性（感染しやすい）

障害福祉サーピスが必要な状態

C 転ぴやすい 〇 重たいものが持てない

もやもや病 難病等の症状

（神経・筋疾病） C 四肢脱力、握力低下 0 ?-P,識力低下
〇 意欲低下

障害福祉サービスが必要な状態

〇重たいものを持つことができない

C 金銭管理ができない

C やる気が起こらなし、、 何もしたくない

チャージ症候群 難病等の症状

（棗色体または量伝子に責tを伴う皇偵II) 〇 視覚薩害、顔面麻痺、虞下障害、先天性心疾患、慇音性難聴など

〇生殖器及び泌尿器の形態・機能異常など

障害福祉サーピスが必要な状態

c心臓、視力、聴力、唖下など、様々な身体合併症をあわせもっ
C 首がすわる、哩る、這う、歩くなど、発達の遅れが目立つ

③ 認定調査等の実施

〇 難病等の状態の確認が終了したら｀「認定調査員マニュアルJに基づき、認定調査を開始する。

なお、特記事項については、最初に確認した 1難病患者等の状態」と重複する内容も含まれる

が、省略することなく詳細を記載すること。

〇 難病患者等に対する障害支援区分0)認定調査ば身体・知的・精神障害者に対して実施してい

る調査項目と同じ項目で実施するが、難病患者等は障害が固定している身体障害者とは異なり 、

症状が変化 ・進行する等の特徴があるため、それらを踏まえた認定調査を実施する必要があるし

【障害者総合支援法における障害支援区分認定謂査員マニュアル】

＊認定調査の留意点

() 「できたりできなかったりする場合」は、「できない状況」に基づき判断する。

なお、 「できない状況」に基づく判断は、運動機能の低下に限らず、

・「知的障害、精神障害や発達障害による行動上の障害（意欲低下や多動等）」や

「内部障害や難病等の筋力低下や易疲労感」等によって「できない場合」

・「慣れていない状況や初めての場所」等では「できない場合」を含めて判断する。

0 「障害の状態や難病等の症状に変化がある場合」 や「視覚障害や盲重複障害、聴覚障害やろう

重複阻害により意思決定のためには情報提供等の支援を必要とする場合」、［知的障害、精神障害

や発達障害により調査項印こ閑する意思決定が困難な湯合」 は「支援が必要な状態」に基づき判

断する

〇 「補装具等の福祉用具を使用している場合Jは、「使用している状況」 に基づき判断するJ

0 「できたりできなかったりする場合」や「障害の状態や難病等の症状に変化がある場合」は、

その頻度や支援の詳細な状況を「特記事項」に記載する，
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〇 症状が変動する謁K対象者に吼、ては、調査d)日か 1症状かヒり畦度の状態」・‘-．tっても、聞
き取り等により把捏L,_ 、-さrりてきなかっ，L- り「る場合（／）てきなし、状況（最も支援か必要な
状況）」に基づき判断し、症状の変動に関する状況等を特記屯項に記載すろ

0 「できない状況1に基づく判断には、内部阻害や難病笠の特性から、身体機能的には調在項目

に係る行為がでさる状舵であっごも、医師の指示＾与I-J:’'、その行為に制限がかけられてし、るこ
と等によって［でさない喝合」も含めて判断十る

〇 難病等の「状態 には、治吃等により生じた「付随症サ（応の届l，作用等を含む） を含む

また｀合併症やZJ)他の疾病等のために日常生活上の支阻か生している場合は、-+-(l :,:/） 状

態」を含めf認定調J花を実施すること

〇 調査対象者が症れやすかったり、集中 j)が続．がない咋d)均合にば、状況に応し C休憩を設：ナる

等の配慮を行う

IV 医繭意見書

109 
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| 1 医師意見書の役割 I 

〇 医師意見書は一般的な診断書ではなく、市町村審査会において、主治医の医学的観点からの意見を

難病患者等の障害支援区分の認定に反映させるために重要な書類である。

〇 医師意見函の記載内容を基に障害支援区分の審査判定を行う市町村審査会の委員には、福祉 ・介護

関係者もいることから、専門用語は避けて分かりやすい内容で記載する，

なお｀記載方法等の基本的な内容は 「医師意見占記載の手引き lを確詑するとともに、本マニュア

ル「W その他」の「医師意見書（記載例）」も参考にされたい。

| 2 記載上の留意点
(1)珍

0 「1-(l)紗断名及び発症年月日」には、本マニュアル 9頁以降に掲載されている「対象疾病一覧」

に記載する疾病名（障害者総合支援法箱4条第 1項の政令で定める疾病名）」を記載する

〇 難病等によ ってば、さらに疾病が分煩される場合があるが、その燐合は（ ）書きで補足する

また、合併症やその他の疾病等がある場合も、疾病名等を記載すること

llO 

（2)症状の変化

〇 難病等の症状に変化（寛解．再撚を繰り返す等）や進行がある弔合は、 「1-(2)症状として(/)安

定性」に具体的な状況を記載する

なお、症状の変化や進行ぱ、障害支扱区分の認定や有効期間を判断すろ直要な情報であり｀碓病

患者等本人や家族では分からなし、場合かあるたも、必ず記載するー と

〇 症状が変化する場合は、「どのように変化するのか」、また．症状が進行する場合は、「どのくらし、

の期間」で「と•(/）ような状態になるーとが想定ざれる O)か」を具体的に記載するJ

※参与：変化の例

• 1日の中で疫動する ・毎日定JiJナる ・急に爪くなる

・故ヶ月（季節）で変動十る ・天候く変わる 等

※ 「1 (3)障害0)直接の原因となっている（匂病の径過及び投配内容を含む治吃内容J

記載することも差し支えない

と合わせご

（3)症状の経過及び治痕内容について

〇 難病等1/）症状の経過 と治病内容を． 1 (:J)障害の直接の原1月どなっている傷病の経過及ぴ投薬

内容を含む治吃内容Jに記載する

なお．難病等J)症状1/)経過；ご）し、てに、時期も具体的に記載すろごど

（4)身体の状慇に関する意見について

0 「2. 身体の状態に閉する意見Jでは、 「身体の状況（麻痺や筋力の低下、関節の痛み等）」の内

容や程度について記載する

なお、症状の変化により状態が変わる場合は、空襴を活用して補足すること C

（5)行動及び精神等の状態に問する意見について

0 「3．行動及び精神等の状態に閑する意見」では、「行勤上の障害」、「精神症状 ・能力障害二軸評

価」、「生活障害評価」、「惰神 ・神経症状」及び fてんかん」の内容や程度について記載する。

なお、症状の変化に上り状態が変わる場合は、空襴を活用して補足すろこと

0 「行動上の障害」、［精神症状 ・能力障害二軸評価」、「生活障害評価」を記載する医師の診療科に

制限ばなく、中治医0)医学的観点から評価する （難病患者等が精神科に受診している等、 他に「行

動上の障害」、「精神症状 ・能力障害二軸評価」、「生活障害評価」の記載が可能な医師がいる場合は、

当該医師に確詑の上で記載する。）

（6)特別な医療について

0 f 4. 特別な医療Jでば、14項目の診療補助行為について看護職員等が行った行為を記載する。

注）平成 24年4月から、介謹福祉士及ぴ一定の研修を受けた介護職員等が一定の条件の下に「たん

の吸引（口！空内、鼻腔内、気管カニューレ内部）」及び「経管栄養（胃ろう、腸ろう、経鼻経管栄

養）」の行為を実施できることとなっている

そのため、介護福祉上等が「たんd)吸引」及び「経管栄養」を行った場合もチェックすること

になるので庄意すること

（7)サービス利用に関する意見について

0 「5. サーヒ 9人利用に関する意見Jでは、 現在認められる又は概ね6ヶ月以内に発生する可能性

が渇い「尿失禁 Iや「転倒 ・骨折」等の有無と対処方針を記載する。

なお、症状の変化や進行：こ Kり、 6ヶ月以降に状態が変わる可能性がある場合は、空瀾を活用し

て補足すること

i8）その他特記すぺき事項について

0 「6．その他特記すべき事項」では、 1~5に記載した症状や意見等以外で、障害支援区分の詑

定及び障害福祉リーピスの利用に関して参考となり得る意見等を記載する，

例） ・身（本懐能的には可能であっても、症状の特性から実施すべきではない行為

・症状J)進行を遅らせたり、症状の悪化を防ぐために障害福祉サービスの利用が必要な理由

•その他、ぽ害福祉廿ーヒスの利用によ って見込まれる効果 等

3 投某を行っている湯合は、 南剤の名称や投某量、効果等こつlヽ て具体的に記載する，

七た．難店~)'）外の合併症やそい他d)疾病咋；こっし、ても記載すること

・ :37 ・ -38 -



［ 平成 24 年度障害程度区分調査 • 検証事業 （市町村審査会委員へのアンケート結果 ） J

＊ 市町村審査会委員が審査判定で必要と思う医師意見書の内容

〇難病等の症状か理解しやすい説明を記載してほしい （専門用語は避けてほしいで）

〇難病患者等の状能かイメーンてきるような具体的な内容を記載してぽしい

〇現在の状態だ：tでなく、過去の状態や今後の見込みについても記載してほしい，

〇今後の症状の変化 (l年ことの変化等）についごも記載してほしい

〇薬の効果等についても具体的に記載してほしし、

〇寛解（籍解）期であっても、詳しし、症状の説明を記載してはしい

〇精神面（不安や抑．iつ等）から日常生活に与える影響を詳細に記載してほしい

Q 障害褐祉サーヒスを利用するこどで、難病患者等にどのようなメリットがあるのか意見を記曲

してぽしい

V 市町村賽董会の響薫判定
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| 1 審査判定上の留意点 I 

〇 難病患者等は、障害か固定している身体ぽ¥者と違い、症状が変化（重くなったり軽くなったり）

する等の特徴がある

〇 そのため、市町村審査会が行う二次判定では、難病等の特激を卜分理解しt・上で、認定調査員が確

認した「難病患者等の状態l及び「特記1un1、主治医等が記載した「医師意見占」の内容を十分に蒋

査して｀「できたりできなか，たりする出合におげるできなし、状況（最も支榎が必要な状態）」を想芹

してi旦害支援区分(/)審査判定（二次判定）を行 i

※ r できない状況」{-は、内部障害や難柄等の特性か•ン、身体機能的にはてさる状態ぐあっても、

医師の指示等により制限かかけられてし、ること等に上って「でさなし、場合」も含上れる

［平成24年度障害程度区分調査・検証事業（市町村審査会委員へのアンケート結果）】

＊市町村審査会委員が審査判定の際に難しいと感じた点、対応が必要と考える内容

【参考 ：難病等の症状の変化に関する用語］

治璽 ちゅ 疾病が光治した状態。

寛解 （纏解） かんかい 治癒ではないが、症状等が消失した状態

軽快 けいかい 症状が軽くなること c

再燃 さいねん
一時的又は長い期間、軽快又は消失していた疾病が再び悪化・出現すること。

完全に治っていなかった疾病が悪化すること，

再発 さいはつ いったんは治癒した疾病が再び悪化・出現すること

増悪 ぞうあく もともと悪かった疾病がますます悪化すること

審査判定の際に雌しいと感じた点

（） 難病等を理解し、ーいないど判定，が難しい

C)難病等の特徴が分かりづらい

〇 特記事項や医師登見苔：こ具体的な内容の記載がないと判定が難しい

の症状の進行の時期，プ、ヒートか分かりづらし、

112 

l 

難病患者等の状懇，や．日常生活で［トj9‘ し、ることをイメーンしドくし‘

り 難病等による生活 1:d)膵害とは何か， Ir（がや精神血ヽ(/糾芦を踏まえ判定 Li・ 
〇全身症状 (f巻怠感，疲ガ感、発効，，，，），／）彬嘔を踏 Lえ判定し「一

〇調査の時の状態に lっては、非該｀’iL• なる可能性もいる＇・め、症状の定化 I,: 店［さ したc

〇難病等の今後の進行：ー注意して判定 lt-

対応が必要と考える内容

IT~ 

り 審査会の資rIを1瑾r，こ配布十れば、詣I内布，こ）し、て課いらーとか可能
〇お員の研(Ig•C 、難／，平序 d)制度や'r,hi11. 竹 ， こ閑）ーる説明か必要

（）通常(/)委員てfl難店等の知識かなし、d)C．審査会:-dil'’ll¥：(I)参加が必要

(） WP9医を委員i-しt冴ljい合議（本を設iP,'.Iる方がよし、

2．市町村審査会からの意見 ＊‘`;: | 
（1)有効期間について

、． 障苔支援区分J)認定JJ｛げ期間It3 年 4• 杖がとしてし、るか、症状が進 ff1る-とか見込まれる難

病汗の場合は、医師存見占や特記1tr)1,：，記載された症状J)1佳行 に関十る記辿窃~,分に確認＇、

市町村に対して区分の打効期間を報店•I,;,

（2)樟祉サーピスについて

1祖；切変化十る難利也者等：こ吼、ご： t．m)：か J::り屯度 の時ど rtり料1斐 の時て必要なhi,
祉サーヒスが異なるf・め、匡師意見占・や井、記・J;項に記載され,. 症れの弯化 ：こ閑十る記）士等,'.・ ¥・ 

分：ー確認し、市町村：-tt l 、-，しーヒス：ード'11る荏見を(-tI 

・II・ ・ 42 ・ 



VI その盤
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医師意見書（記載例）
記入日 平成 27年0月 0日

難病患者等の状態について （様式例）

聞き取りを行った方

•本人 ・家族 （

・介護者 （支援者） ・看護師

•その他 (

・ポランティア

疾病名 （発症の時期）

合併症やその他の疾病など

難病等の症状

※症状などに弯化があろ場合ば、「ヒり重度の状態Jを記載 1 日常生活で困っていること

し、「症状等の変化」 襴にその他の状態や変化の時間 ・期間 不自由があること など

などを記載ナる

114 

［症状等の変化］

有無

（その他の状態や変化の時間・期間など）

（ふりがな） T 
-----------------------------・――------- 男

申請者

1 リ l ・ 人 ・ 昭 ・ •I'·
<1― 
) 1 11'1.( I'，没）

女
連絡‘ん （ ） 

1,；しの"',,,',r,に1£1する．む見は以 9‘ーの通りです
I治 l)、として人，も兄，1:がサービス＾打1JJJJ,,l1由id)｛11人に＇りたって flj/lJされることに □ 1"1 、g• 十る” □1,,1．むしなし、0
1, ~11氏名
|9、M.1住機関名 ,，1 i, 9 9! （ ） 

Iり拉機lt19f(1地 I A¥ （ ） 

(1)最終診察日 ’l'成 27 fl 

゜
JI 0 II 

(2)意見書作成回数 に 初l"I □ ~I，り 1| 以 I

口内科 □t,WI9f1- コ外科 口祁形外科 □11,,神社外科 □1女hり科 □泌尿器科
(3)他科受診

L.]婦人科 L I眼f1 」且外咽喉科 口り叱＂ ←•／ャ科 □1'H科 □その他（ ） 

改苦 □祉杵
□111 -＇r，) 
□中し，R）
□中 □，「し）
□中 □，T9)

-45 -

1.傷綱に111する意見
(1)診断名 （障害の直接の原因となっている傷病名については 1.に記入）及び発症年月日

I. 000症（ロロロ病） ，，t1,·1り） 111 （昭和 · ‘’•I1 2 1 {，． 4 月 1 111:il) 
2 △△△病 豆:~: ::（昭和 ．g;25 ，，＇ 4月::::: ; 

梵1,・1りJIII （昭和 ・ ‘ l•-1』父 り JI 111:il) 

入院歴 （直近の入院歴を記入）

l. II粁II·~ 25'.' 4 JI- 25 り 6 JI （間砂： △△△病
•と． II11{| 1. •I’IK JI- り II (/~jl占名

(2)症状としての安定性 ［鱈・，とごあ砂玲｀具体的な状況を、；L人

牛＼に1l’湘:;虚 ・砂につし、てば1,・1：状の麟；こ⑳ヽてわか7Jように，記人 J〕
00炎は．半年～ 1年で厚燃を繰り返している
闘節慮易鍍労感は．体調、季節によって査動

(3)障害の直接の原因となっている傷病の経過及び投薬内容を含む治僚内容

平成20年に受診。検査の給景、 000症と診断。平成23年 10月から自宅療養。
平戌24年4月に△△△病を合併。 00炎は、ステロイド治療により軽快。厚燃の可飽性あり。
（親在ロロロロを 1日0mg投与中、劉作用による▽▽▽症状を認める） 閲節縞、易疲労感は待練。

2.身体の状態に関する重見

(1)身体情報 利き腕 (Qi, コI‘ 身長 ＝ 160 '" 体重 ~ 60,, (iH6', iiJ)it•I1,l)t 化口附 /Jil 乞雑 t'r 口 M 少）
(2)四肢欠損

(3)麻庫 I, 1.11, (f','l'.l. :口村 『中 □,f,) ／』． I•IIk (h1し： 口杯 □中 □l「t)
/, I、Ilk (f','i([ :卓f し '1’ □,r，・)
ユI)他(;:;:{、',

(4)筋力の低下 1,'叫＇/: 四肢
頃 J、6ャ IId)1,i'i)、 ,J):/'~,fi/J

(5)関節の拘縮 I1渭Ji,j, .(,(f,'I([ :しff

II I IY!f!1l.(，(/','IQ □軒
股IW!11 .(, Ir」''1,).：口軒

irn1rn, .(i (／11,J. ：口粁

そJ)（也(;,・仙',

(6)関節の漏み （，’;1:1:,: 全身

（過J、9iヶ 11.I)1,i i)、の変̀,f，/J 巳改i’,; cfII i'! 
(7)失籟 ，不関意運動 I IIJ， .(，（l','IQ 口杯 し中 □，「l)

困；，i＇ （I’,'1し．口粁 □中 □，T9) 
日lk.(, （f’,'1,.:. • □令f L 中 □，r9)

(8) 褥漬 (,9:I;(:I 

(9) その他の皮膚疾患 (,¥1:｛,‘, 

I,卜IIk (f,＇1し・ロ粁 □中 □，rし）
f'o'.l'l. :口粁口中 □，「＼）

I’,'1文・ セ軒 □中 口1'・）
□削．＇L＇．）
I』 (r,'1且し軒 □中 □if,)
1,.（和1且：口仔 □中 □，ft) 
I, I 程度・ロ♦f に中 □，fl) 
J,• (IfIQ : -+F □中 □，「l）

I, (f','.IQ:口軒 □中 □，fl) 
体鱈．季節によわて

I, (rmt : [J軒 □中 □，r1)．置動
r,'度：口粁 ［中 J,r¥) 

{,1＇1文・ ロ粁 □91l □'Tl) 
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3 行動及び精神攀の状態に関する意見

(1)行動上の障害

D柑仮逆佃 □ 妹，；• □1、1似 口（也，1； 口女揉・ヽ 0)抵抗 □1JI徊
n(LI次の，忍、乱が困難 n小潔fr.yぅ n代1'l: nヤli'1'J逸脱行動 ロその他（ ） 

(2)精神症状・能力障害二軸評価 〈判定時期平成 27年 0月〉
1,'湘l1,'1：り、9:91'itt, ビ1 02 0:l 04 [l 5 □6 
能JJI布，19,;HI'(111i Bl □2 □:l □ l □3 

(3)生活障害評価 〈判断時期平成 27年 0月〉
J'l:・1, ~I □ ・2 □3 □4 □ 5 'I訊リズム Bl □2 □ 3 □ 4 □ 5 
保11', g I □2 □ 3 □4 □ 5 令銭怜Pl' 81 □2 □3 □4 □5 
111/.1!;・t;:PI' ft? I □2 □3 □4 巳5 対人関係 01 □ 2 □3 □4 □5 
i1^1,＠いを 9'••• 夕rl! '/2 I □ 2 こ：｝ 口」 口5

(4)精神・神経症状

口絃点1名古 こ，；し1(_9|:I,t',;： □,I,む|;,'l.'占 口遂11機能悶，＇，
m1会1'(J1直 j悶，1, こその他の認知機能Vi',l, 〇氣分閃＇， 1,（抑うつ氣分、 ff躁／躁状態）
幻f，111し仰，1, こ幻‘此 口妄想 口その他（

"il"I科文，珍の(1，1照 口h( ） □無
(5)てんかん

口迎 Il"I以 I・ □II 11"1以 I: 口什・-11"1以 I

4.特別な医療 （現在、定期的あるいは頻回に受けている医僚）

処置内容 口，＇，＇，'、 i苅99)怜・fl! □中心静脈＇栄投 口透析 □ストーマの処iri
□酸．し鴻(il； ロレスヒレ一＇/ー ロ＇ス＼ iでりJI用の処ir/ □1紅りのiやfl'
□糸f.i汀'<j¥f(¥'/ろう ） 口吹1於 lリk,｝|'（, i •，;． (l" I 数 l99| l l) 口1iil欧(I(J’#J仕

特別な対応 □モニクー測定 (1f1L11八心打l,n危｝；飽和IQ笠） 口街1(l(n処irt
失禁への対応 □J)テーテル（コントームカテーテル、iilio，tJJテーテル竹）
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5 サービス利用に関する意見

(1) 現在、発生の可能性が嵩い病態とその対処方針

□1^ば、か な似倒・ •ii折 □/JI徊 □社珀 □直卜•t'1.Ih| i 炎 □11¥¥111‘｛じ
口易感染性 口心II巾機能の低ド な紅h □II兒水 □1直1/咲，1； □1,',l>/'1記加!))¥’泄
□1几ヽれん発(1・ ロその他(
一対処）j針（ バリアフリー、杖の使用、鎮瘍剤など

(2)障害福祉サーピスの利用時に関する医学的観点からの留意事項

IIILI I・．につし、て （ 

直卜.につし、て

摂氏につt、て

移動について （転倒に注意、長距塵の移動不可

t1剰11培‘占につt、て（

t,9, h/1hi•AKI こつし、て （ 

その他 （重い物の持ち運びは介助が必要

(3)感染症の有無 （有の場合は具体的に記入）

ロイi( ) と．II，.( 口小1リl

6, その他特記すべき事項

悶，1;:姐及区分(/),ぶitやサーヒス吟利911,iIIIhiの{1/9しにピ成な1灰‘{・・(1'）なこ．心見吋をご，；心l成してく、レこさし、 なお、＇，111"11り^，序

に別途，む見を水め f•り；合 itその内容紺，果も，辿載してく f• さし、 (1,'/i叫梵 {ll; ， 1:•や身体協'『I；・打 111, ，h，診断， 1 ：U)＇りし^．、；を裕 f・I

して「fiいても討，Illてナ ） 

闘節痛、易疲労感は、体鱈、季節によって変動。悪化の時はADL低下。

一人暮らしのため、家事の損助が必要。 QOLの改善が翔待できる。
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難病・慢性疾患全国フォーラム 2015

ーすべての患者・障害者・高齢者が安心して暮らせる社会を一

共生社会の実現を目指して

一難病法の成立と課題一

難病・慢性疾患
全国フォーラム
関連資料



口難病・慢性疾患全国フォーラム開催状況一覧(2010-2014)

開催日 会場 所在地
参加 参加

テーマ1 テーマ2 主なプログラム 後援
団体 者数

国立オリン
記念講演「新たな難病対策への展望」（金澤一郎）、

厚生労働省、
第1回 ピック記念 東京都 109 すべての患者・障害者・高齢者

患者家族の訴え7人、
日本医師会、

2010 
2010/11/28 

青少年総合 渋谷区 (56) 
335 
が安心して暮らせる社会を

政党シンポジウム「各党の難病対策と社会保障政策を聞
日本労働組

センター
く」、

合総連合会
アピール

オープニング（ラブジャンクス）、
日本教育 東京都

123 すべての患者・障害者・高齢者
患者家族の訴え4人、

厚生労働省、
2011 2011/11/12 会館ーツ橋 千代田

(71) 
373 
が安心して暮らせる社会を

東日本大震災特別報告2団体、
日本医師会

ホール 区 シンポジウム「今後の難病•長期慢性疾患対策を考える」、
アピール
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東京都
すべての患者・

患者・家族の視
オープニング（マーチ女アンサンブル）、

137 障害者・高齢者 患者家族の訴え4人、 厚生労働省、
2012 2012/11/24 日経ホール 千代田 (82) 

450 
が安心して暮ら

点で新しい難
シンポジウム「新しい難病対策の法制化を目指して」、 日本医師会

区
せる社会を

病対策を
アピール

JA共済ビル 東京都
すべての患者・ オープニング（ラブジャンクス）、

厚生労働省、
145 障害者・高齢者 患者家族の訴え4人、

2013 2013/11/9 カンファレン 千代田 (88) 
450 
が安心して暮ら

輝
シンポジウム「総合的な難病対策の法制化をめぐって」、

東京都、
スホール 区

せる社会を 特別決譲
日本医師会

すべての患者・
新たな一歩を

企画1「地域で生きるために（分野別の訴え）、 東京都、
浅草橋 踏み出すため

2014 2014/11/8 ヒューリック
東京都 154 

350 
障害者・高齢者

に～患者・家族
企画2「支える立場から（専門分野からの発言）」、 日本医師会

台東区 (93) が安心して暮ら 企画3「フリートーク」、 （厚生労働省
ホール

せる社会を
の生活を考え

アピール 補助事業）
る

＊ガソコ内は、うち患者家族団体数



第1回難病・慢性疾患全国フォーラムプログラム

□2 0 1 0年 11月28日（日） 国立オリンピック記念青少年総合センター

総合司会 長谷川三枝子副実行委員長（日本リウマチ友の会）

あいさつ 伊藤たてお実行委員長（日本難病 ・疾病団体協議会）

11:15 亘旦亘「新たな難病対策への展望」

講師金澤一郎先生 日本学術会議会長

厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会委員長

12:30 圧三国（昼食）

13:20 I患者 ・家族の訴えi
司会 小林信秋副実行委員長（難病のこども支援全国ネットワーク）

患者、家族からの発言

14:os I来賓あいさつ・紹介I
司会 玉木朝子（衆議院議員 ・栃木県難病連会長）

外山千也厚生労働省健康局長（厚生労働大臣代理）、

羽生田俊日本医師会副会長、古屋範子衆議院議員、

篠原淳子連合生活福祉局長、東川悦子日本障害者協議会副代表

祝電・メッセージ披露

14:25 散党シンポジウ吋 各党の難病対策 ・社会保障対策を聞く

司会 伊藤たてお実行委員長（日本難病・疾病団体協議会）

シンポジスト

民主党

自由民主党

公明党

日本共産党
‘‘‘ メッセーン

社民党

谷 博之（民主党参議院議員、党難病議連事務局長）

菅原一秀（自由民主党衆議院議員、党副幹事長）

江田康幸（公明党衆議院議員、党難病対策 PT座長）

田村智子（日本共産党参議院議員、厚生労働委員）

たちあがれ日本

会場発言

討論

15:50 ~ 

16:00亘三
あいさつ 小林信秋副実行委員長（難病のこども支援全国ネットワーク）
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アピール

難病を知っていますか？

病名もつかす診断もできす、そして冶療法もない病気の患者たちがいます。

生涯、医療を受け続けなければならない長期漫性疾患の人たちがいます。

小児の医療費助成を受けて闘病生活を続け、祝うべき 20歳の誕生日を迎え

たその日から、医療費負担に苦しむ若者たちがいます。

一方では、専門医療が受けられないどころか普通の医療さえ受けられない地

域もあるのです。世界レベルだという日本の高度な医療が受けられない、薬が

手に入らない、医療費や薬代が払えない、そして冶療をあきらめなければなら

ない患者たちがいます。家族の介護や経済的な負担は大きく、患者には生きに

くいことも少なくありません。仕事に就きたくても患者を雇用する企業はまだ

まだ少数です。今の医療制度では必要なリハビリも続けることができません。

難病や長期漫性の病気は特別な人がかかるわけではありません。決して特殊

な病気でもありません。私たちの病気の患者総数は全人口の 3％から 5％とも

言われています。国民の誰がかかっても不思議ではありません。多くの場合、

いつ誰がとこで発病するかも分からないのです。あなたの家族が、そして隣人

が、患者となるかもしれません。

私たちは同じ国に住む国民の一人として、すべてにおいて平等であり、すべ

ての国民とともに生き、住み、学びそして働きたいと願っています。とこに住

んでいても、より良い医療を平等に受ける権利があると信じます。

お金のあるなしや住んでいる地域、年齢で受けることの出来る医療に不平等

があってはならないと思います。

私たちが今日、全国各地から集まったのは、すべての国民が平等に生きるこ

とが出来る社会が、私たちも生きて行ける社会だと信じるからです。難病の患

者も、一生涯医療と向き合わなければならない人も、イ本や心に様閃な障害や困

難を持っている人も、生まれたばかりの子どもも、高齢の人も、人間としての

誇りと尊厳を持って生きていくことの出来る社会を目指したいからです。

私たちは、様閃な違いや困難を乗り越えて、手をつなぎ、私たちの住んでい

る社会に向かって「誰もが暮らしやすい社会の実現」を働きかけ続けることを

確認します。多くの患者・家族のために、力の限り希望の光を灯し続けます。

2010年11月28日

第1回難病・慢性疾患全国フオーラム参加者一同
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難病・慢性疾患全国フォーラム 2011

ーすべての患者・障害者・高齢者が安心して暮らせる社会を一

プログラム
□2 0 1 1年 11月 12日（土）日本教育会館ーツ橋ホール 総合司会竹内公一

12 : 45 

13 : 00 

13 : 10 

14 : 00 

14 : 30 

14 : 50 

15 : 10 

16 : 50 

16 : 55 

オープニングアトラクション「LOVEJUNX（ラブジャンクス）」

MC:牧野アンナ

開会・主催者あいさつ 実行委員長 伊藤たてお

患者・家族の訴え

1. 近藤健一 （シルバー・ラッセル症候群／患者）

2. 神永芳子 （成人先天性心疾患／家族）

3. 若宮有希 （遠位型ミオパチー／患者）

4 薄田たか子 （表皮水疱症／患者）

来賓あいさつ・紹介

辻泰弘厚生労働副大臣、高杉敬久日本医師会常任理事、長妻昭衆議院議員、谷

博之参議院議員、玉木朝子衆議院議員、竹田光明衆議院議員、古屋範子衆議院

議員、田村智子参議院議員、川田龍平参議院議員、阿部知子衆議院議員。

祝電・メッセージ披露

※ロビーでポスターセッションを開催

（患者団体の紹介、海外の希少疾患グループの紹介など）

特別報告 ～東日本大震災・被災地難病患者を支援して～

1. 遠位型ミオパチー患者会 織田友理子

2. 難病ネットワークとやま 三部庫造

休憩

シンポジウム 「今後の難病対策の方向について」

コメンテーター 金澤一郎 （国際医療福祉大学大学院長、厚生科学審議会疾病

対策部会難病対策委員会委員長）

シンポジスト 小林信秋 (NPO法人難病のこども支援全国ネットワーク専

アピール採択

閉会あいさつ

務理事）

長谷川三枝子 （社団法人日本リウマチ友の会会長）

難波吉雄 （内閣府障害者福祉施策担当参事官・前厚生労働

省健康局疾病対策課長）

伊藤たてお（コーディネーター ：一般社団法人日本難病・

疾病団体協謙会代表理事）
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難病・慢性疾患全国フォーラム2011 

ア ピール

日本における難病対策は、 1972年に施行された「難病対策要綱」以降、難

病の「原因の究明と冶療法の早期開発」を大きな命題とし、早期発見・早期治

療を目指し、多くの患者家族の経済的支援を行い、社会の偏見をなくし、精神

的な励ましを与え、国際的に評価される成果を挙げつつ40年を迎えます。

しかし、国際的にも難病といわれる疾患が 5000とも 7000とも言われる

時代の中で、保健医療政策と福祉政策の欠落の取り繕いと、そのための対象疾

患を増やすか増やさないかだけを焦点とする難病対策の時代は終わりを告げよ

うとしています。

多くの患者団体と国民の関心と活動は、さらに小児慢性特定疾患と長期慢性

疾患までと広がり、自治体を巻き込み、高額療養費の負担限度額の引き下げ、

医療費の窓口負担の軽減、そして日本の健康保険制度全体にまで患者団体の視

野は広がっています。医療のあり方そのものまでに患者自らが主体的に関わろ

うとする時代となりました。

難病問題の取り組みは、病気や障害を持ちながらも就労し、社会活動に参加

できる福祉社会を目指す時代を切り開こうとしています。

そして、難病対策はいまや欧米各国、アジア地域全体との連携なしには語る

ことのできないステージとなっています。国際社会からは日本の患者団体もそ

のステージに上がることが求められています。

日本の患者団体は一層の連携を強め、医療福祉関係者・団体、行政、議会と

の連携をさらに強め、ともにその舞台に上がらなければなりません。

「生命と人間の尊厳が同よりも大切にされる社会の実現」のために

「すべての患者・障害者・高齢者が安心して薯らせる社会」を一日も早く実

現するために

2011年 11月 12日

参加者一同
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すべての患者 ・障害者・商齢者が安心して暮らせる社会を

難病・慢性疾患全国フォーラム 2012 プログラム

□2 0 1 2年 11月24日 （上） 日経ホール

12: 40 |オープニングアトラクション1「マーチ＊アンサンブル」

13: 00 佃会・主催者あいさ叶実行委員長伊藤たてお

13: 10 I患者 ・家族の訴えI

1.高橋美加 （胆道閉鎖症／患者）

2.吉川祐一 （クローン病／患者）

3.大井川ヨシ f （関節リウマチ／患者）

4.井上咲季 （ウエルナー症候群／患者）

14: oo I来賓あいさつ ・紹介l
矢島鉄也厚生労働省健康局長、道永麻里日本医師会常任理'|i

総合 ， il 会竹内公—

辻泰弘参議院議員、谷博之参議院謡員、渡辺孝男参議院泌且、 JII fl I龍‘に参泌院ぷ員、

田村智子参謡院談員

祝電 ・メッセージ披露

14: 50 休憩

15: 10 Iパネルディスカッション1 「新しい難病対策の法制化を目指して」

n・1会 ：玉木朝子（栃木県難病連 ・前衆議院諮且）

コメンテーター 金澤一郎（）厚生科学審議会疾病対策部会難肋対策委員会委員に）

患者団体からの要望 PKOの会 ・山地幸雄会長、竹の(-の会 ・東尾雅史会K・、

血管腫 ・血管奇形患者会 ・横山江'Il（荀l|代表、

H本ALS協会・岡部宏生副会長、令沢公明'h務｝9，ilこ・

ディスカッション 山本尚千｝li生労働省健康），J疾病対策諜長、伊藤たてお 11本難肋 ．

16: 50 戸三戸］

疾病団体協議会代表理，-l';、小林信秋難病のこども支援令1l」ネット

ワーク専務理下、患者団体代表

16: 55 罰会あいさつI長谷川三枝子 副実行委員長、日本リウマチ友の会
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難病・慢性疾患全国フォーラム2012

アピール

日本における難病対策は、 1972年の「難病対策要綱」制定以来、初めての

大きな転換期を迎えています。このことは、この難病・慢性疾患全国フォーラ

ムに結集した患者・家族団体が大きな成果として歓迎し、関係者とご支援をい

ただいた国民の皆様に心から感謝申し上げます。

私たちのねがいは、医療費の負担軽減や治療研究の推進、治療法の開発にと

どまらす、就労支援、医療体制の整備、相談体制の拡充、福祉や生活保障制度

の充実、学校生活においてみんなと一緒に学び成長していくことを保障するこ

となと、多岐にわたっています。

今後はそれらのねがいが実を結ぶように、さらに改革が積み重ねられ、一層

充実し、全国のどこに住んでいても、我が国が到達した医学・医療と社会保障

の様閃な制度を等しく利用することが可能になるように、当事者団体としての

活動を力強く継続発展させるよう一層の努力を重ねなければなりません。

厚生労働省では、いま、難病対策を抜本的に改革し、制度化するための検討

がすすめられています。私たちの声が反映された難病新法の一日も早い成立を

望みます。

また、新しい難病対策の推進を目指す超党派国会議員連盟が設立され、 100

名を超える議員が参加しています。超党派による国会議員連盟の設立は、多く

の患者団体の永年のねがいでもあり、今後、難病対策の充実と発展に寄与され

るものと期待しています。

すべての患者・家族が、多くの国民が、病気になったことによって重い苦し

みや悩みを昧わうことがないように、必要な支援を必要に応じて得られること

ができる社会の実現を目指して、全国の患者・家族団体と｛固人や支援者が一層

力強く手をつなぐこと、私たちの活動が難病や慢性疾患の患者に限らす、すべ

ての国民の社会福祉の向上に役立つことを願って、一層の連携を強める活動を

続けることを、この集会の名において誓います。

多くの国民の皆様のこ理解と力強いこ支援をお願いいたします。

201 2年（平成24年）11月24日

難病・慢性疾患全国フォーラム2012

参加者一同
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すべての患者 ・障害者・高齢者が安心して暮らせる社会を！ ！ 

難病・慢性疾患全国フォーラム2013プログラム

□2 0 1 3年 11月 9日（ヒ） JA共済ビルカンファレンスホール

12: 40 亘互ォーフニングアトラクション「LOVEJUNX」

13 : 00 (!催者挨拶I伊藤たてお実行委員長

13: 10 悲者・家族の訴えI

島 睦子（膵島細胞症／患者・希少疾患）

阿波連のり子（膠原病／患者・特定疾患）

栗原光睛 （若年性特発性関節炎／家族 ・小児慢性特定疾患）

仲山真由美（屯症筋無力症／患者 ・障害福祉サービス）

13: 40 |来賓あいさつI

総合d]会竹内公

村木厚子厚生労働事務次官（厚生労働大臣代理）、橋本岳衆議院磁員、

長長昭衆議院議員、桝屋敬吾衆議 院識貝、薬師寺みちよ参議院議員、

高橋千鶴子衆議院識員、小宮山泰子衆議院誂員、 上野ひろし衆議院泌員

14: 00 休憩

14: 20 |シンポジウム1「総合的な難病対策の法制化をめぐって」

金澤 一郎（厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会委員灰）

田原克志 (I厚生労働省健康局疾病対策課長）

桑島昭文（／単生労働省庵用駒等・児童家庭局犀子保健課艮）

森岡久尚（原生労働省社会・援護局障害保健福祉部企画課課長Hi{4.）

占村まゆみ（福島県会津保健祉t務所健康増進課保健師）

森 幸子（ 一般社同法人日本難病・疾体協議会副代表£flじli)

近藤博 f（認定 NPO法人難病のこども支援全国ネットワーク親の会連絡会小褐対

策WG・ 公益財団法人がんの子どもを守る会副理l吐長）

(I ij会）伊藤たてお（一般社団法人日本難病・疾病団体協ふ会代表J:11しli)

長谷川：．枝子（公益社団法人日本リウマチ友の会会に）

16: 50 圧已玉l

17: 00 亘可
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難病・慢性疾患全国フォーラム2013特別決議

40年を経た日本の難病対策はここに大きな変革の時を迎えました。

難病患者・家族の当事者を含めた 4年にわたる議論の中で合意された厚生科学

審議会疾病対策部会難病対策委員会の「中間とりまとめ」と「提言」は多くの難

病患者とその家族に希望の光をもたらすものでした。

日々病いと共に生きていかなければならない患者・家族にとっての頂きはまだ

遠く、過酷な毎日の生活を強いられている難病患者・家族にとってはまだまだ十

分な支援とはなっていないものではあっても、それは病気を持ちながらも共に社

会に参加し、そして生きてゆくための大きな目標ともいえるものでした。

新たな難病対策は「総合的な難病対策」として「法制化」を目指すこととなり

ました。多くの患者・家族の念願であった、すべての難病を対象とする難病対策

への足掛かりを築き、障害者福祉の対象となり、就労支援や、地域での支援、偏

見を取り除く取り組みや専門医療の連携も図られることとなりました。

しかし難病対策委員会に提示された先日の厚労省案では、重症基準の設定と医

療費の支援対象患者の絞り込み、医療費自己負担の増加、すべての難病が対象疾

患となっていないことなど、私たち患者団体が引き続き世論に訴え、取り組みを

強めなければならない課題も多く、とりわけ急激かつ大幅な負担増の提案は多く

の患者・家族を不安に陥れるものでした。

私たちの取り組みもあって、医療保険の高額療養費制度の中・低所得層の限度

額引き下げのうごきも見えてきました。しかし全体として日本における長期慢性

疾患対策は遅れていることを実感しており、今後も大きな課題として取り組まな

ければならないことも明らかです。今のままでは難病患者・長期慢性疾患患者が

安心して地域で生活することはできないからです。

さらに小児慢性特定疾患対策における医療費負担の急激な増額も日本の子ども

の健全育成の観点から大きな問題となるものです。

これらの問題について多くの難病患者・家族の団体や個人が、それぞれの立場

からそれぞれの発言をし、そしてそれぞれの活動を進めてきました。それらの全

ての活動が大きく国と社会を動かしています。

今まさに難病対策の法制化に向かって前進しようとしている時期にあたって、

私たちはその法制化が、難病とは誰もが罹りうる病気であり社会が包含すべきと

した理念に則り、難病対策予算が大幅に確保される根拠となり、すべての難病患

者・家族にとってより良いものとなるよう、より一層充実されるよう、国及び国

会、関係各方面に強く要望します。

2013年 11月9日

難病・慢性疾患全国フォーラム 2013 参加者一同
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難病・慢性疾患全国フォーラム2014 プログラム

□2014年11月8日（土） 浅草橋ヒューリックホール
総合司会竹内公一

12:30開会

主催者あいさつと趣旨説萌 伊藤たてお実行委員長

来賓あいさつ 高階恵美子厚生労働大臣政務官、

丹羽登文部科学省初等中等教育局特別支援教育課特別支援教育調査官

13:00企画1「難病・慢性疾患患者・家族が地域で生きるために」

患者・家族テーマ別発表

話題提供「患者・家族の現状と課題」 実行委員会事務局 水谷幸司

1) 教育 浦野正敬（小児がん経験者、山梨大学大学院教育学研究科在学中）

2) 就労 吉川祐一（クローン病患者、 IBDネットワーク）

3) 医療 和久井秀典・長谷川育代（再発性多発軟骨炎患者・家族、同患者会）

4) 医療 中村典子（先天性心疾患患者家族、全国心臓病の子ともを守る会）

5) 福祉 井上咲季（ウェルナー症候群患者、ウェルナー症候群患者家族の会）

6) 介護 岡部宏生 (ALS（筋萎縮性側索硬化症）患者、日本ALS協会）

く休憩＞展示コーナー 海外の患者会、患者家族の声、書籍紹介など

1450企画2「難病・慢性疾患患者・家族を支える立湯から」専門職域からの現状報告と意見

〇現在の特別支援教育と小児の難病・慢性疾患児の教育について

滝川国芳束洋大学教育学科教授（特別支援教育）

0難病患者の現状と今後の対応について

遠藤貴栄中野区医師会立しらさき訪問看護ステーション訪問看護認定看護師

0難病と相談支援について

蔵田亜希子社会福祉法人九十九会生活支援センターつくも相談支援専門員

〇患者会としての「障害年金請求支援」

加福保子障害年金サポート社労士の会（札幌）社会保険労務土

0難病法施行にむけて～臨床を通して感じたこと

浪久悠国立精神神経医療研究センター作業療法士

く休憩＞

16:00企画3 フロアも交えたフリートーク

コーディネーター 伊藤たてお (JPA)、小林信秋 （難病こともNW)

17:00政党・議員紹介・挨拶 薬師寺みちよ参議院議員、高橋千鶴子衆議院議晨

アピール

17:30閉会あいさつ 長谷川三枝子（日本リウマチ反の会）
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アピール

全国の野山が紅葉に包まれ、北の山閃の頂きが雪におおわれ始めたこの季節

に、全国から患者団体の代表たちがこのフォーラムに集いました。

念願の「難病の患者に対する医療等に関する法律」が生まれ、 1972年に難

病対策が始まって以来の大きな転換期を迎えました。小児慢性特定疾患児への

対策も、児童福祉法改正が行われ、難病法の施行とあわせて、小児から大人ま

で切れ目のない総合的な支援策の実現に道を開くことになりました。

私たちは、法律としての根拠をもった難病対策としてスタートすることを、

心から待ち望んできました。立法府を構成するすべての会派の贄成によって生

まれたこの法律が、総合的な施策の拡充にむけてのスタートになることを確認

しあいたいと思います。

附帯決議の各項目の一つひとつには、指定難病に上限を設けないことや、患

者数の増加によって単純に指定からはすすことのないこと、地域間の格差なく

とこにいても適切な医療が受けられること、福祉サービスの対象となる難病等

の範囲については支援の必要性から指定難病の範囲よりも幅広くとらえること、

成人しても切れ目のない医療や自立支援が受けられるような制度連携、難病対

策の根本としての冶療法の確立、原因究明、研究開発に必要な予算を確保する

ことなどが盛り込まれています。

また、医療費の患者負担において、患者、家族の間に不安が広がっているの

も事実です。疾患ごとの重症度分類の設定にも、不安の声があがっています。

施行後の実態を調盃し、必要な改正を求めていくことも大切です。

私たちは、附帯決議の実現によって、就労支援の拡充、医療体制の整備、相

談支援体制の拡充、福祉や生活保障制度の充実、学校教育の保障などを求めて

いきます。この法律が、他制度との有機的な連携で総合的な対策の実現にむけ

ての堆進力となるよう期待しています。

すべての患者・家族が、障害者や高齢者が、すべての国民が、病気になった

ことによって重い苦しみや悩みを昧わうことがないように、必要な支援を必要

に応じて得られることができる社会の実現を目指して、患者、家族、支援者が

手をとりあっていくことを宣言します。

2014年 11月8日

難病・慢性疾患全国フォーラム2014参加者一同
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難病・慢性疾患全国フォーラム2015 大動脈炎症候群友の会（あけぽの会） 板橋難病団体連絡会

参加・賛同団体一覧 竹の子の会（プラダー・ウイリー症候群児者親の会） 江東区難病団体連絡会

(2015年 10月現在、 156団体く患者・家族団体95、 胆道閉鎖症の子どもを守る会 (NPO)神奈川県難病団体連絡協議会

地域団体連合組織43、支援団体等 18>） 中枢性尿崩症(CDI)の会 新潟県患者・家族団体協議会

つくしの会（全国軟骨無形成症患者・家族の会） （NPO)難病ネットワークとやま

■患者・家族団体………………………・……,．．．．．．． TSつばさの会（結節性硬化症） 山梨県難病・疾病団体連絡協謙会

アイザックス症候群りんごの会 （認定 NPO)難病のこども支援全国ネットワーク 長野県難病患者連絡協議会

(NPO)IBDネットワーク（潰瘍性大腸炎、クローン病） （認定 NPO)日本IDDMネットワーク(1型糖尿病） （NPO滋［阜県難病団体連絡協議会

あすなろ会（若年性特発性関節炎の子を持つ親の会） 日本AS友の会（強直性脊椎炎） （NPO)静岡県難病団体連絡協議会

アレキサンダー病親の会（白質ジストロフィー） （一社）日本ALS協会（筋萎縮性側索硬化症） （NPO)愛知県難病団体連合会

(NPO)アレルギー児を支える全国ネット「アラジーポット」 (NPO)日本炎症性腸疾患協会 (NPO)三重難病連

岩手県急性間欠性ポルフィリン症友の会 (NPO)日本間質性膀脱炎患者情報交換センター (NPO)滋賀県難病連絡協謙会

ウェルナー症候群患者家族の会（遺伝性早期老化症） 日本患者同盟（結核、結核回復者） （NPO)京都難病連

(NPO) ALDの未来を考える会／A-Future（副腎白質 日本肝臓病患者団体協議会 (NPO)大阪難病連

ジストロフィー） （一社）日本筋ジストロフィー協会 兵庫県難病団体連絡協議会

(NPO)HAEジャパン(HAEJ)（遺伝性血管性浮腫） 日本CFSナイチンゲール友志会（慢性疲労症候群） （NPO)奈良難病連

SSPE青空の会（亜急性硬化性全脳炎・家族の会） 日本喘息患者会連絡会 和歌山県難病団体連絡協議会

SJS患者会（スティーブンス・ジョンソン症候群＝皮膚 （公財）日本ダウン症協会 岡山県難病団体連絡協謙会

粘膜眼症候群、重症型多形滲出性紅斑） （公社）日本てんかん協会 広島難病団体連絡協壌会

SBMAの会（球脊髄性筋萎縮症） （一社）日本難病・疾病団体協議会(JPA) とくしま難病支援ネットワーク
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(NPO)PADM遠位型ミオパチー患者会

(NPO)おれんじの会（山口県特発性大腿骨頭壊死症患者会）

下垂体患者の会

褐色細胞腫を考える会

(NPO)がん患者団体支援機構

（公財）がんの子どもを守る会

眼瞼・顔面けいれんの患者を元気にする会

キャッスルマン病患者会

CP.PS患者・家族の会（クリオビリン関連周期性発熱症候群）

稀少がん患者全国連絡会

稀少難病愛知・きずなの会

血管腫・血管奇形の患者会

日本ハンチントン病ネットワーク 香川県難病患者・家族団体連絡協譲会

(NPO)日本プラダー・ウイリー症候群協会 愛媛県難病等患者団体連絡協議会

POEMS症候群サポートグループ (NPO)高知県難病団体連絡協議会

(NPO)日本マルファン協会 福岡県難病団体連絡会

（公社）日本リウマチ友の会 (NPO)佐賀県難病支援ネットワーク

脳外傷友の会コロポックル (NPO)長崎県難病連絡協議会

(NPO)脳腫瘍ネットワーク(JBTA) 熊本難病・疾病団体協謙会

(NPO)はむるの会（ヒトT細胞白血病ウイルス＝HTLV-1) (NPO)大分県難病・疾病団体協議会

ハーラーマン・ストライフ症候群の会唯結 宮崎県難病団体連絡協謙会

表皮水疱症友の会(DEBRAJ紆》AN) （認定 NPO)アンピシャス（沖縄）

(NPO)PAHの会（肺高血圧症） ■支援団体等．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．
(NPO)PIDつばさの会（原発性免疫不全症） （NPO)ASrid (Advocacy Service for Rare and Intractable 

古典型シトルリン血症1型(Lien)の会 PKDの会（多発性嚢胞腎・多発性嚢胞肝） Diseases'stakeholders in Japan、)

再発性多発軟骨炎(RP)患者会 フェニルケトン尿症(PKU)親の会連絡協議会 患者の声協邊会

サルコイドーシス友の会 腹膜偽粘液腫患者支援の会 患者の生命保険を考える会

CCHSファミリー会（先天性中枢性低換気症候群） ベーチェット病友の会 (-社）こいのぽり（ミトコンドリア関連疾患）

(NPO)ジストニア友の会 POEMS症候群サポートグループ（クロウ・深瀬症候群） CSLベーリング株式会社

シルパー・ラッセル症候群ネットワーク ほっとMS（多発性硬化症、奈良） 全日本国立医療労働組合（全医労）

J-FOP患者家族会 ミオパチー（筋疾患）の会オリーブ (-社）東京都医療社会事業協会

周期性acth症候群家族会準備会 むくろじの会（多発性内分泌腫瘍症患者と家族の会） （NPO)難病支援ネット北海道

小児交互性片麻痺親の会(AHC) (NPO)無痛無汗症の会「トゥモロウ」 (-社）ナンフェス

小児脳腫瘍の会 もやもや病の患者と家族の会 (NPO)新潟難病支援ネットワーク

人工呼吸器をつけた子の親の会（パクバクの会） ゆまにて（神経鯖病者・障害者の社会参加と貢献を支援する会） （公社）日本医療社会福祉協会

腎性尿崩症友の会 ロイコジストロフィー患者の会 日本患者会情報センター

スモンの会全国連絡協議会 日本の医療を守る市民の会

(NPO)線維筋痛症友の会 ■地域患者団体連合組織…．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．．． （NPO)日本慢性疾患セルフマネジメント協会

全国筋無力症友の会 （一財）北海道難病連 ノーペルファーマ株式会社ヘーシェントリレーションズ

（一社）全国膠原病友の会 青森県難病団体等連絡協議会 （社福）はばたき福祉事業団（薬害エイズ被害者）

全国CIDPサポートグループ（慢性炎症性脱髄性多発神経炎） 岩手県難病・疾病団体連絡協議会 ファイザー株式会社Jミュニティ・リレーション課

全国色素性乾皮症(XP)連絡会 (NPO)宮城県患者・家族団体連絡協議会 (NPO)PRIP Tokyo（知的財産研究推進機構）

（一社）全国腎臓病協議会 (NPO)秋田県難病連

（一社）全国心臓病の子どもを守る会 山形県難病等団体連絡協謙会

(NPO)全国脊髄小脳変性症・多系統萎縮症友の会 福島県難病団体連絡協議会

全国脊柱靭帯骨化症患者家族連絡協議会 茨城県難病団体連絡協謙会

全国多発性硬化症友の会 栃木県難病団体連絡協瀑会

全国尿素サイクル異常症患者と家族の会 群馬県難病団体連絡協護会

（一社）全国パーキンソン病友の会 千葉県難病団体連絡協議会

（一社）全国ファブリー病患者と家族の会（ふくろうの会） （一社）埼玉県障害難病団体協謙会

側弯症患者の会（ほねっと） （NPO)東京難病団体連絡協議会
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