
 

「指定難病に係る診断基準及び重症度分類等について」の一部改正（案）に関する意見募集の結果について 

 

令和８年３月 31 日 
厚生労働省 

健康・生活衛生局難病対策課 

 

「指定難病に係る診断基準及び重症度分類等について」の一部改正（案）について、令和７年９月 24 日（水）から同年 10

月 23 日（木）まで御意見を募集したところ、計 35 件の御意見をいただきました。 

お寄せいただいた御意見の要旨とそれに対する考え方について、内容により分類し、以下のとおり取りまとめましたの

で、公表いたします。 

皆様の御協力に深く御礼申し上げるとともに、今後とも厚生労働行政の推進に御協力いただきますよう、よろしくお願い

申し上げます。 

 

No. 案に対する御意見の要旨 御意見に対する厚生労働省の考え方 

１ 

指定難病に係る診断基準及び、重症度分類等について」の一

部改正(案)に関する意見 

私は、現在難病のジストニアを患っています。 

ただ、国の指定が無い為難病と公に認めらません。 

その為、就職の際に健康面での説明をした際に手帳を提示を

求められますが、病気であって障害では無い為に発行はされ

ません。 

身体が変形したり歪んだり傾いたままになってしまう症状が

有り障害者として見られる事が多々あります。 

難病法に基づく指定難病の指定については、「①発病

の機構が明らかではない」「②治療方法が確立してい

ない」「③長期の療養を必要とする」「④患者数が人

口の 0.1%程度に達しない」「⑤客観的な診断基準等

が確立している」の５つの要件を全て満たす疾患を、

厚生科学審議会の意見を聞いて厚生労働大臣が指定

することとなっています。指定難病の各要件を満た

すかどうかの検討は、厚生科学審議会疾病対策部会

指定難病検討委員会で、研究班から提案のあった疾

患について、医学的見地から検討を行っています。  



 

2 
 

生活面でも、社会面でも負担が有るのにも関わらず認め無い

のは実情を知らないからなのではないでしょうか。 

私と同じく、医者から難病と診断されても国が指定難病と認

定していない為辛い思いをされている人は沢山居ます。 

この政策の対象は当事者(国民)なのか医者なのか病院なのか

分かりません。 

遺伝性ジストニア以外のジストニアについては現在

のところ研究班からの提案はなされておりません。 

２ 

・マイクロリットルの μ に立体（ローマン）とイタリックが

混じっているが、単位なので立体にすべき。リットルも lと L

が混じっているがどちらかに統一すべき 

・121 頁 

下から 3、2行目 標準偏差値は標準偏差の誤り。 

・180 頁 

下から 2 行目 弯→彎（表外字字体表の字体を用いるべき）、

以下も。 

・205 頁 

下から 3行目 フォント不統一の意味不明 

・217 頁 

B フォント不統一の意味不明 

・248 頁 

下から 5行目 

> 4)ストーマ・人工肛門を造設している場合 

ストーマというのは人工肛門や人工膀胱を指す語なので上の

書き方は変。人工膀胱は含まれるのかどうかはっきりすべき。 

・251 頁 

・μは立体に、リットルは Lに統一いたします。 

・標準偏差値から標準偏差に修正いたします。 

・告示番号 273「肋骨異常を伴う先天性側弯症」の告

示病名において「弯」を使用していることから、個票

においても「弯」の字を使用することで統一させてい

ただきます。 

・フォントが不統一だった部分につきましては全て

修正いたします。 

・告示病名 178「ストーマ・人工肛門を造設している

場合」から「ストーマ（人工肛門・人工膀胱）を造設

している場合」へ修正いたします。 

 



 

3 
 

> 4)ストーマ・人工肛門を造設している場合 

ストーマというのは人工肛門や人工膀胱を指す語なので上の

書き方は変。人工膀胱は含まれるのかどうかはっきりすべき。 

３ 

今回の改正とは関係無いのですが、慢性疲労症候群も指定難病

に加えて頂けないでしょうか。 

かなりしんどく不便を強いられていますが、何の補助もありま

せん。 

難病法に基づく指定難病の指定 については、「①発

病の機構が明らかではない」「②治療方法が確立して

いない」「③長期の療養を必要とする」「④患者数が

人口の 0.1%程度に達しない」「⑤客観的な診断基準

等が確立している」の５つの要件を全て満たす疾患

を、厚生科学審議会の意見を聞いて厚生労働大臣が

指定することとなっています。指定難病の各要件を

満たすかどうかの検討は、厚生科学審議会疾病対策

部会指定難病検討委員会で、研究班から提案のあっ

た疾患について、医学的見地から検討を行っていま

す。  

ご指摘の慢性疲労症候群については、現在のところ

研究班からの提案はなされておりません。 

４ 

指定難病の重症度基準について、現行の枠組みが入院や顕著

な機能制限を中心に設計されているため、外来で維持療法に

より安定している患者が「軽症」に分類されやすく、結果と

して高額の薬物療法を継続しているにもかかわらず本則の支

援から外れ、軽症高額という例外的取扱いに流れ込む構造が

生じていると考えています。良い治療を継続し、数値を安定

させている人ほど入口から遠ざかる一方で、例外規定の審査

が常態化して患者側の事務負担と心理的負担が繰り返し発生

御要望の点については、御意見として承り、今後の

参考とさせていただきます。 
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する。これは制度の理念と医療の実態がずれている兆候にほ

かなりません。 

慢性・進行性の疾患では、安定値はしばしば「治療が効いて

いる瞬間」を切り取った静止画にすぎません。服薬を中断す

れば再燃リスクが高く、通院や検査、薬剤の調整、副作用対

策を含む継続的な医療行為に依存してはじめて安定が保たれ

るにもかかわらず、評価の中心が NYHA や BNP などの安定時指

標に置かれると、病像の重さではなく治療反応の良否で支援

の可否が左右されます。軽症高額はこのギャップに対する安

全弁として有用ですが、救済が常態化しているのであれば、

それは例外ではなく本則の設計を改めるべきサインです。解

決の方向性は単純で、判定を一軸から複数軸へ拡張すること

だと考えます。症状・機能・バイオマーカーによる現在時点

の重症度という軸を維持しつつ、治療依存度と再燃リスクの

軸、そして家計に対する実効的な継続費用負担の軸を正式に

組み込む。具体的には、休薬不可の維持療法下で初めて安定

を保てる状態を「維持療法下重症」と定義し、薬剤の種類と

用量、併用数、モニタリング頻度、合併症・副作用対策の必

要性といった日常診療の負荷を医師所見で定量的に評価し、

世帯所得に対する自己負担率と組み合わせて支援の本則に位

置づけます。数値が良好でも、維持療法への強い依存と再燃

リスク、そして高い継続負担が確認される場合は、軽症高額

ではなく本則として支える。そう設計すれば、安定＝軽症＝

支援縮小という逆インセンティブを解消できます。 
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運用面の負担軽減も欠かせません。軽症高額が継続適用され

ているケースでは、毎年のフル審査から複数年有効化と簡易

更新へ移行し、処方の継続と主治医所見の確認で足りる手続

きに改めることが望ましいと考えます。電子申請の標準化と

様式の簡素化、診断書における「治療依存度と再燃リスク」

の記載欄の新設により、自治体側の審査事務も効率化できま

す。軽症高額自体は真に例外的な救済として残しつつ、常態

化した領域は本則に吸収する。この二段構えこそが、理念と

現実の折り合いを最も誠実に取る方法だと思います。 

 

最後に、早期発見と適切な治療を評価する制度であるほど、

患者と医療者は安心して“安定を守る選択”ができます。安

定しているからこそ支援が途切れがちになる不安を取り除

き、治療継続による社会参加と医療費の長期的最適化を同時

に実現するために、重症度基準の多軸化と運用の見直しにつ

いてご検討をお願い申し上げます。 

５ 

患者会活動を通して 500 人以上の患者さんの話を聞いてお

り、多くの相談を受けています。その中で特に気になるの

が、血管障害で困っているにも関わらず十分な治療を受けて

ない患者さんの存在です。 

血管障害が個票の重症度分類にないためか治療の遅れが目立

ちます。相談を受けた中には 10 本中 7本に重度の皮膚潰瘍が

あっても受給者証を持ってない患者さんがいました。あまり

御指摘いただいた全ての項目を重症度分類に含め、修

正いたします。 
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に症状がつらくて受給者証なしでも高額な血管拡張薬を自費

で賄っている患者さんもいます。 

皮膚潰瘍や壊疽、指の短縮などの著しい QOL 低下で困ってい

る患者さんは、日常生活に大きな支障を来たしています。 

ぜひ血管障害を重症度分類に加えていただく、ご検討をお願

いいたします。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

６ 重症度分類に血管の項目を加えていただきたい。 

７ 重症度分類に血管の項目を加えるべきです。 

８ 

重症度分類に血管の項目を加えるべきだと思います。 

 

全身性強皮症に伴う「血管病変」の症状には以下のようなも

のがあります。 

1. レイノー現象 

2. 爪上皮出血点、爪郭部毛細血管異常 

3. 指尖潰瘍、陥凹性瘢痕、手指末節骨短縮 

4. 毛細血管拡張 

5. 皮膚石灰沈着 

このような血管症状は今の制度では十分に評価されておら

ず、実際の生活での困難さや、苦痛との間にギャップがある

と感じます。 

９ 
全身性強皮症について、重症度分類に血管の項目を加えるべ

きだと思う。 
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10 

＊臨床調査個人票の改訂に関し、重症度分類に「血管症状」

の項目を追加することを強く要望します。 

 

現在の分類では、血管症状に起因する生活の困難さが評価さ

れていません。私の場合、以下の悪循環に陥っており、生活

の質が著しく低下しています。 

 

皮膚硬化により 指が常に腫れ上がっており、些細なことで傷

を作ってしまう。 

しかし、血流障害により傷が治りにくく、 一度できた傷がな

かなか治らず、化膿を止めたりする処置の負担が大きく、生

活にも支障あり。 

常に怪我と症状悪化（化膿、壊死）の不安を抱え、精神的負

担も大きい。 

 

皮膚や内臓の症状が軽度とされても、血管症状によって深刻

な苦痛を抱える患者は少なくありません。患者の実態を正確

に評価するため、血管症状の項目追加をぜひご検討くださ

い。よろしくお願いいたします。 
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母が患者です。 

指先の痛みやしびれと共に首や肩に石灰化があり、日常生活

に著しい影響があります。 

特に石灰化によって神経が圧迫されて腕に痛みが生じ、動き

に困難が伴います。 
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現在重症度分類にない血管障害の項目を追加し、速やかにこ

うした症状への適切な治療がなされることを望みます。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

12 

私は抗セントロメア抗体陽性の強皮症患者です。 

臨床調査個人票の改訂に関し「血管症状」の項目を追加する

ことを強く要望します。 

 

私は身体中に石灰化が起こっています。石灰化は強皮症の血

流障害の一つですが、現在重症度分類に血管障害がありませ

ん。速やかにこうした症状への適切な周知と治療がなされる

ことを希望します。 

 

以下、私の症状を提示いたします。 

 

１）乳がん検診で検査技師に「胸に石灰が多過ぎて癌細胞が

見えない」と言われました。検診を受けても癌の存在がわか

りません。 

 

２）指先にも石灰の塊が出来やすいです。一度は黒くなって

壊死しかけ、手術で指先を切り取りました。今もよく使う指

先に二箇所ほど石灰の塊があるので、ばい菌が入らぬよう気

を遣う毎日です。手指を使うこともなるべく控える日々で

す。 

13 
全身性強皮症の重症度分類基準に血管障害の追加を希望しま

す。 
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血管障害により、四肢の痛みが辛く、就労はおろか家庭内で

の活動も大きく制限されています。また、血管障害により、

胃腸障害の症状があり、経口からの食事摂取のみでは身体活

動を維持するのに必要な栄養を摂取できず、主治医からの指

導のもと週に数回末梢静脈からの栄養剤輸液をしています。 

上記のとおり、全身性強皮症を起因とした血管障害により、

QOL が低下しているため、重症度分類基準に血管障害を追加

することを希望します。 
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強皮症のオープンチャットに参加していますが、レイノー現

象のつらさを訴える患者さんがたくさんいます。 

血管障害であるレイノー現象は、症状を悪化させないために

長期間保温・加温をするため、経済的な自己負担が相当あり

ます。 

血管障害によって、日常生活に大きな支障が出ているにもか

かわらず軽症扱いで治療を受けてない患者さんが目立ちます

が、血管が重症度分類に入ることで治療につながるのではな

いかと思います 

15 

全身性強皮症になって今年で３５年目になります 

血流障害がひどいのか手足に潰瘍や壊死を繰り返してました 

ここ数年は軽い潰瘍が出来るぐらいにはなりました 

年数が経つので壊死までいく人はいなくなっているかと思っ

たらまだいらっしゃるようです 

治らないまでも調節出来るようになる病気になって欲しいで

す 
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逆流性食道炎や下痢を頻繁に繰り返すようになりました 

そのせいで 

あまり家から出れなくなりました 

こちらも何かいい方法があれば嬉しいです 
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全身性強皮症による血管症状による血流障害があるため、寒

い季節になると指先の血流が滞り、毎年、手の指先に潰瘍が

出来ます。一度できると春まで治らず、何をするにも指先に

激痛がはしり、日常生活に支障をきたします。 

どうぞ、臨床調査個人票の重症度分類に血管症状の項目も追

加していただきたく、お願い申し上げます。 

17 

告示番号 51「全身性強皮症」の「要件の判定に必要な事項」

につきまして具申いたします。 

「全身性強皮症」の「要件の判定に必要な事項」には「６．

全身性強皮症の重症度分類を用いて、皮膚、肺、心臓、腎、

消化管のうち、最も重症度スコアの高いもの」との一文があ

ります。 

厚労省研究班でまとめられた「全身性強皮症診療ガイドライ

ン 2025」では「皮膚」、「肺」、「消化管」、「腎」、「心

臓」、「肺高血圧症」、「血管」、「骨・関節」、「リハビ

リテーション」、「小児」の 10 分野についてそれぞれ記述さ

れています。このうち小児は小児慢性特定疾患で取り扱わ

れ、リハビリテーションは関節に包含されますが、残る 8分

野についてはそれぞれ重症度の評価が定められています。こ

の 8分野は今般いただきました「改正通知案別紙４」に記載
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された 51「全身性強皮症」に対する説明文の中に登場する重

症度評価項目の 8分野に準拠して設けられています。 

ところが、「要件の判定に必要な事項」の 6番目の一文は皮

膚、肺、心臓、腎、消化管だけで評価するとなっており、残

る「関節」、「肺高血圧症」、「血管」は評価対象になって

おらず、「改正通知案別紙４」の 21？25 ページの内容やガイ

ドラインとの整合性がとれません。 

今回いただきました「改正通知案別紙４」の 24？25 ページに

は＜関節＞、＜肺高血圧症＞、＜血管＞の 3分野についての

重症度が既に記載されており、これに従って申請時の重症度

評価も＜関節＞、＜肺高血圧症＞、＜血管＞の 3分野を加え

た 8分野で評価されるべきであると考えます。従いまして、

「要件の判定に必要な事項」の 6番目の一文は「全身性強皮

症の重症度分類を用いて、皮膚、肺、心臓、腎、消化管、関

節、肺高血圧症、血管のうち、最も重症度スコアの高いも

の」に改めることが望まれます。 

「改正通知案別紙４」の 21？25 ページに記載された「皮

膚」、「肺」、「消化管」、「腎」、「心臓」、「肺高血圧

症」、「血管」、「骨・関節」の 8分野の評価の中から「皮

膚」、「肺」、「消化管」、「腎」、「心臓」の 5分野だけ

を重症度評価対象にしていることには特段の医学的根拠を見

出せません。本疾患では関節拘縮や血管病変による手指切断

に至る例があり、このような患者も適切に評価されるべきで

はないかと考えます。 
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何卒、ご勘案のほどお願い申し上げます。  
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全身性強皮症の重症度の認定に関して、1皮膚、2肺、3心

臓、4腎、5消化管、と記述され、その他の重症度分類として

「全身状態」「関節」「血管」「肺高血圧症」の重症度分類

が記載されているが、1-5 と同列にして、6全身状態、7関

節、8血管、9肺高血圧症、として記載するべきである。 

19 

現行の記載では、 

「６．重症度分類 全身性強皮症の重症度分類を用いて、皮

膚、肺、心臓、腎、消化管のうち、最も重症度スコアの高い

ものが moderate 以上の患者を助成の対象とする。」 

とされています。 

 

しかしながら、改訂通知案の別紙には、＜全身状態＞、＜関

節＞、＜血管＞、および＜肺高血圧症＞の重症度分類も明記

されています。これらの評価項目についても、6項の重症度

分類に含める形で整理すべきと考えます。現状では、本疾患

に関する文書全体で記載内容の整合性が十分に取れていない

ように見受けられます。 

20 

51. 全身性強皮症について 

重症度分類の要件として、生命予後との関連が大きい肺高血

圧症の moderate 以上についても対象とならないでしょうか。

ご検討のほど、よろしくお願い申し上げます。 

21 
「告示番号 51 全身性強皮症」の＜要件の判定に必要な事項＞

について意見を述べさせて頂きます。 
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「６．重症度分類 全身性強皮症の重症度分類を用いて、皮

膚、肺、心臓、腎、消化管のうち、最も重症度スコアの高い

ものが moderate 以上の患者を助成の対象とする。」とありま

すが、重症度分類の中に「肺高血圧症」が入っておりませ

ん。改訂通知案別紙の 19 ページの「5．予後」には「肺高血

圧症は生命予後に影響する合併症である。」と記述がありま

す。先の一文は「全身性強皮症の重症度分類を用いて、皮

膚、肺、心臓、腎、消化管、肺高血圧症のうち、最も重症度

スコアの高いもの」に改めるべきです。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

22 

強皮症で血管障害により全手指・足趾レイノー現象が著しい

です。 

レイノー現象が起きないように充分に注意をしていますが、

レイノー現象が起きてしまうと痺れや痛みが出現し感覚鈍麻

や動かしにくさが伴い、著しい QOL 低下で困っています。 

現在重症度分類にない血管障害の項目を追加し、適切な治療

を望みます。 

23 

全身性強皮症です。2022 年に診断されました。 

最初の一年は血管障害、内臓病変がありながらも、軽症と判

断され、受給者証の対象とならず、経過をみていました。 

その後に内臓病変の悪化が分かり、受給者証の対象となり、

現在治療中です。 

受給者証対象とならなかった期間は、レイノー現象や指の潰

瘍になるのを恐れて生活していました。 
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また、血管障害が内臓病変にも影響することは分かっていた

ものの、もう少し早く治療が出来ていたら、悪化を食い止め

ることが出来たのではないかと考えています。 

重症度分類に血管の項目を加えていただき、今後潰瘍や壊疽

などで苦しむ患者さんが減ってくることを願っています。 

ご検討のほど、どうぞよろしくお願いいたします。 
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【全身性強皮症の重症度分類に血管症状の項目を加えること

を要望します。】 

 

私の場合、手足のレイノー現象から症状が始まり、 

少しでも冷えると手足が真っ白になり激痛を伴い、 

強いストレスになっていました。 

また、血管障害により手足に一度傷ができると治りが悪く、 

悪化して潰瘍になることも多く、 

激痛で日常生活に支障をきたし、精神的負担も大きいです。 

 

主治医の判断で難病医療費助成制度の申請をした際に、 

重症度分類に血管障害の項目がないため、 

私は一度保留の返答が来ました。 

その為、効果の高い薬は高額になるため、 

代わりとなる薬での治療を余儀なくされました。 

その後間質性肺疾患の悪化が見られたため、 

申請が通り適切な治療を開始しましたが、 

重症度分類に血管障害の項目があったら一度で通り、 
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速やかにこうした症状への適切な治療がなされていたのでは

ないかと思います。 
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25 

毎年臨床調査個人票を医師に書いていただいて手続きしてい

ますが、例えば 2年に 1度にするなど、有効期間を延ばして

いただけないでしょうか。 

難病ですから、悪化することはあっても治癒することはあり

ません。 

毎年申請することに手間と疑問を感じています。 

臨床調査個人票の有効期間については、厚生科学審

議会疾病対策部会難病対策委員会における議論等を

踏まえ、個々の疾病を考慮しつつ有効期間の延長の

可否について検討し、令和８年度中を目途に結論を

得る予定です。 

26 

94 原発性硬化性胆管炎（別紙 17）。  

重症度分類が有症状の患者と ALP が施設基準値の２倍以上の

患者という２種類が示されておりますことについて２点意見

があります。  

（１）有症状の例示として、「など」とされておりますが、

例えば軽度の炎症性腸疾患（消化管出血に至る前の段階）や

食道静脈瘤などについても含まれるのかという点、医療費助

成との関係で不安を感じる患者も少なくないと思います。そ

ういった点は研究班のガイドラインに示されたりしていると

の認識で良いでしょうか。もし医師によって重症度の判定か

ら漏れる可能性があるのであれば、制度の趣旨を担保してい

ただけるような運用をお願いしたいと思います。その意味で

も、重症度分類の適応における留意事項で、「高額な医療を

継続することが必要なものについては、医療費助成の対象と

する」という記載は重要だと感じておりますので、今後も継

続をお願いします。 

（２）ALP が施設基準値上限の２倍以上とありますが、自己

免疫性肝疾患の中でも、PSC は小児患者が比較的多いと認識

（１）御意見ありがとうございます。 

（２）御意見ありがとうございます。今後研究班か

ら、最新の知見に基づき重症分類のアップデートの

提案があった際には、指定難病検討委員会において

審議することといたします。 
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しております。小児の ALP は年齢によって基準値が大きく変

動することから、重症度の判断について医師の判断に差が生

じるおそれはないでしょうか。あくまでも施設基準値上限と

されておりますので、医療機関の基準に任されると認識して

おりますが、診断の難しい病気ですので、小児診療と成人診

療で同じ基準で分類することの是非について、引き続き検討

いただければと思います。 

27 

難病全般について審査票の不備が多過ぎます。重症度判定の

6カ月以内の検査値や症状を明記する欄が無い、審査者は医

師だがそれぞれの疾患の専門家では無いので、画像などのデ

ータを添付されても判断できない、そもそも画像を見るパソ

コンも無い、画像までチェックするなら各疾患の専門家が必

要 主治医が記入するためのわかりやすいマニュアルが無い

のか、記載が酷く間違っている事も、 

例 1 潰瘍性大腸炎 主治医が感覚的に重症度を決めているこ

とがある 

例 2  強直性脊椎炎 BASDAI スコアの具体値の記入箇所がな

い 

沢山の問い合わせが必要で市役所の負担も相当です。 

御要望の点については、御意見として承り、今後の

参考とさせていただきます。 

28 

改正通知案別紙１？65 の p249 のモワット・ウィルソンの診

断基準ですが 

診断基準 

Definite、Probable を対象とする。 

Ａ 症状 

・御指摘を受け、「精神発達遅滞」から「幼少時からの知

的障害」へ修正いたします。 

・「内部奇形」から「臓器障害」へ修正いたします。 
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Major Criteria 

１ 重度（中等度）精神運動発達遅滞（必須） 

の精神運動発達遅滞は避けることが望ましいと思われる医学

用語のなので、 

「精神発達遅滞」から「幼少時からの知的障害」への変更を

ご検討ください。 

 

概要（p247） 

予後 

先天性心疾患などの内部奇形に対する根治的な治療がなされ

れば生命予後は比較的良好であると考えられる。とあるが、 

「奇形」は避けることが望ましいと思われる医学用語なの

で、 

「内部奇形」から「臓器障害」への変更をご検討ください。 

29 

「91 バッド・キアリ症候群」の「概要・診断基準等」に記載

されている＜重症度分類＞についての修正意見 

現在の＜重症度分類＞では、冒頭に「門脈血行異常症の診断

と治療のガイドライン（2013 年）におけるバッド・キアリ症

候群重症度分類重症度Ⅲ度以上を対象とする」との記載があ

り、続いて、重症度 I～重症度 Vが所見や治療の必要性など

に基づいて説明されていますが、少々分かりにくい記載で

す。 

一方、令和 7年 4月 1日から新たに指定難病となった「346 

原発性肝外門脈閉塞症」はバッド・キアリ症候群とほぼ同様

御意見いただいた修正点につきましては、今回の改

正に反映させていただきます。 
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の症状を呈する類縁疾患ですが、こちらの重症度分類は「成

人の場合は１～５のいずれか、小児の場合は１～６のいずれ

かを満たすものを対象とする。」と記載された後、１～6と

して各症状が記載され、こちらは分かりやすい分類となって

います。 

そこで、バッド・キアリ症候群についても、原発性肝外門脈

閉塞症と同様の記載にしていただけないでしょうか。よろし

くご検討のほど、お願いいたします。 

30 

94 原発性硬化性胆管炎（PSC）について。 

今回「重症度分類」についての変更はないようですが、これ

について意見を述べます。 

現在の PSC の重症度分類は「有症状」「ALP が施設上限値の 2

倍以上」となっているため、基準に該当せず医療費助成の対

象外になる患者が多いのではと懸念しています。 

PSC は確立された治療法がなく予後も良くないとされてお

り、患者は病気の進行への不安を常に抱えながら、長期にわ

たり医療費を負担しています。軽症と判定されたとしても

PSC である以上 精神面や経済面での負担が大きく、この重症

度分類のままでは、患者のニーズに応えられていないのでは

ないでしょうか。多数の疾患をカバーするために重症度分類

という基準が設けられていることは理解しますが、もっと多

くの患者が医療費助成の対象となれば、データが広く集積さ

れ、病態解明や治療法の研究にも役立つのではないでしょう

御意見ありがとうございます。ご指摘の重症度分類

の案については、難治性疾患政策研究事業において

研究班が収集した最新の医学的知見を踏まえ、指定

難病検討委員会が議論したものです。今後研究班か

ら、最新の知見に基づき重症分類のアップデートの

提案があった際には、指定難病検討委員会において

審議することといたします。 
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か。PSC の疾患特性を鑑み、もっと広く患者を拾い上げられ

るような重症度分類に変えていただきたいと思います。 

 

個人的には、この医療費助成制度のおかげで安心して治療を

受けることができ、大変感謝しています。私は PSC の合併症

として潰瘍性大腸炎も患っており、どちらも今のところ根治

療法のない難病です。さらにこの数年は突然の入院が必要に

なるなど、病状については近い将来さえ確信を持って見通す

ことができません。医療費助成により費用面の不安だけでも

軽減されることは、患者の治療面にも QOL にも良い影響をも

たらすのではないでしょうか。 

今後も制度の存続と、より良い制度への改善をよろしくお願

いいたします。 

31 

改正に関して、意見を述べます。 

 

１ 専門医の研修などの明確化 

臨床調査個人票（難病の診断書）又は医療意見書（小児慢性

特定疾病の診断書）を記載するためには、指定医の指定を受

ける必要があり、新規および更新登録時に研修が課せられて

います。 

一方指定難病の診断・治療法は日進月歩であり、各疾患につ

いてとりわけ地方在住の指定医のアップデート状況に不安が

あります。都道府県による更新研修のインターバルや内容、

１専門医の研修などの明確化に関する御要望の点に

ついては、御意見として承り、今後の参考とさせて

いただきます。 

 

２患者さんの生活のしづらさを考慮した基準の導入

につきましては、御意見として承り、今後の参考と

させていただきます。 

 



 

21 
 

その他指定医の専門分野研修についての実態を明らかにされ

たい。 

 

２ 患者の生活のしづらさを考慮した基準の導入 

現在の重症度基準は医学的基準に偏り、患者の生活の質や生

活のしづらさを考慮した基準（指標）が必要 

と考えます。例えば潰瘍性大腸炎での腹痛の程度や頻度、潰

瘍性大腸炎とクローン病での便意切迫感の程度や頻度などの

基準の策定と導入について、見解を明らかにされたい。 

32 

シャルコー・マリー・トゥース病の診断基準等につき最新の

情報を反映していただきありがとうございます。今回見直さ

れなかった以下の点について意見を述べさせていただきま

す。 

・患者数：令和元年度の医療受給者証保持者数として 695 人

という数字が掲げられたまま更新されていません。難病法制

定当時の CMT に係る重症度分類は CMT 患者の実態に即してお

らず、最低でも車椅子などよほどの重症でなければ申請でき

ない状態でした。そのため極めて低い水準でとどまっており

ます。しかし、米国の研究では 2500 人に一人程度の患者数と

されていること、CMT には人種・民族による大きな違いはな

いと見られていることを適用すれば、日本にも 50000 人程度

の患者がいることになります。患者会を運営していると、日

本の患者数について聞かれることが多く、そのたびに「分か

らない」としか答えようがないのは、695 人と 50000 人とい

医療受給証保持者の数値を令和６年度末の受給者

数：1,010 人へ修正させていただきます。 
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う大きな乖離を説明できないためです。重症度分類のハード

ルをクリアしなくても登録する制度が導入されましたが、今

後医療研究に患者団体として参画するためにも、患者数全体

の把握を視野に入れていただきたく、よろしくお願いしま

す。また、それが叶わなくても、せめて医療受給者証保持者

は最新のデータ（少なくとも 3年以内のもの）に更新するこ

とを希望します。 

33 

097 潰瘍性大腸炎 

重症度判定の考え方について   

1．排便回数、2．顕血便、3．発熱、4．頻脈、5．貧血、6．

赤沈または CRP のうち 

6．の高値のみでは中等症とせず、1．もしくは 2．の臨床症

状を伴う場合を中等症と判断するものであって、 

3．5．のみ「あり」の場合、1．もしくは 2．の臨床症状は伴

わなくても、中等症と判断してよろしいでしょうか。 

  

新基準による影響の把握と情報提供について 

 厚生労働省または研究班において、データベース上で 6．

の高値のみに該当し、認定されている患者数の割合や、今後

軽症非認定となる推計患者数を把握している場合は、自治体

等に情報提供いただきたく存じます。 

  

患者・医療現場への影響と対応策について 

・潰瘍性大腸炎の重症度判定の考え方について 

非常に稀なケースと思っておりますが、3-5 のみが

単独（3のみなど）または複数（3,4 のみなど）基

準を満たした場合は中等症と判定いたします。 

（ただし、そのような下痢回数や血便の増加を認め

ないケースでは、潰瘍性大腸炎以外の疾患、特に感

染症の併発（肺炎など）の可能性をご考慮くださ

い。） 

 

・家族性地中海熱について 

ご指摘の診断基準等の案については、難治性疾患政

策研究事業において研究班が収集した最新の医学的

知見を踏まえ、指定難病検討委員会が議論したもの

です。 

診断基準や重症度分類のアップデートにより対象範

囲が変更になる場合の取り扱いについて、第 75 回
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 重症度基準の変更により軽症非認定となる患者が多数発生

した場合、患者・医師からの問い合わせが急増することが想

定されます。厚生労働省においてコールセンター等の相談窓

口を設置し、現場・患者への丁寧な説明とサポート体制の強

化を要望します。 

  

制度変更に伴う運用上の配慮について 

 重症度基準の変更にあたっては、現場や患者への影響を最

小限に抑えるため、以下の点についてもご配慮をお願いいた

します。 

重症度基準変更の周知期間を十分に設け、新形式の臨床調査

個人票と旧形式の臨床調査個人票が混在して運用されないよ

うにしていただく、もしくは令和 9年度からは新基準のみ適

用とし、新旧どちらの臨床調査個人票で提出された場合も新

基準のみ用いる等定めていただくなど、移行期間や運用ルー

ルを明確にし、現場での混乱を防ぐ措置を講じてください。 

  

  

266 家族性地中海熱 

  

現在の診断基準で、「認定」と判断していた 

＜臨床的 FMF 典型例＞ 

・補助項目が 2）コルヒチンの予防内服で該当となっていた

例 

難病対策委員会にて検討しております。過去の診断

基準に基づき診断された患者に対して、過去の検査

の閾値等を現在の基準に置換して適用することは 

困難であるため、既認定者については引き続き当該

指定難病の患者として取り扱うことが同委員会にて

了承されております。（参考：第 75 回難病対策委員

会 資料１） 

 

・その他の御要望の点につきましては、御意見とし

て承り、今後の参考とさせていただきます。 



 

24 
 

＜遺伝子解析による FMF 診断例＞ 

・非典型症状（繰り返す発熱のみ、あるいは補助項目 1項目

以上）＋遺伝子診断で認定となっている症例 

  

について、令和 9年度から非認定になると考えられます。 

  

令和 9年度に基準が変更となる場合は、旧臨床調査個人票の

提出を認めない等の対策をとっていただく、もしくは新旧ど

ちらの臨床調査個人票で提出された場合も新基準のみ用いる

等ご指示いただき、旧臨床調査個人票で提出した患者に対

し、本来の書式で提出した患者が不利にならないようご配慮

のほどよろしくお願いいたします。 

34 

潰瘍性大腸炎(97)の重症度分類についてのコメントです。 

現在の重症度分類は内科治療例のみを対象としており、手術

例（大腸全摘+回腸嚢手術、人工肛門造設例など）に対する重

症度分類基準は示されていません。手術例の経過は全体とし

て良好ですが、術後の回腸嚢機能不全、慢性回腸嚢炎、難治

性腸管外合併症など「術後の難治例」として治療継続が必要

な症例がみられます。 

厚生労働科学研究費補助金 難治性疾患政策研究事業「難治

性炎症性腸管障害に関する調査研究班」（久松班）の令和 5

年度分担研究報告書 「潰瘍性大腸炎・クローン病診断基

準・治療指針」の潰瘍性大腸炎診断基準（2024 年 3 月改訂）

には、本班会議で作成されました潰瘍性大腸炎術後症例の重

御意見として承り、今後の参考とさせていただきま

す。 
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症度基準が記載されており、「難治例として治療の継続が必

要な症例」の基準が記載されています。これらの症例は難病

の認定に相当すると考えられます。潰瘍性大腸炎の重症度分

類に内科治療例だけでなく、術後症例の重症度基準の追加が

必要と思われます。よろしくご検討ください。 

35 

日頃より指定難病等に関する手続き等の作業に携わっていた

だき、ありがとうございます。 

また、今回の『「指定難病に係る診断基準及び重症度分類等

について」の一部改正（案）』のとりまとめに関係された医

師、患者団体等の関係者の方々には、厚く御礼を申し上げま

す。 

さて、基準・分類等については、多くの先生方や関係者の皆

さまにより、再検討がなされ改正案ができあがったことを感

謝申し上げます。 

今回の改正内容で、気付いた点をいくつか紹介させていただ

きます。 

 

A：皮膚掻痒について 

課題：現行の評価では、掻痒による睡眠障害や集中力低下と

いった深刻な QOL（生活の質）の低下が分かり難いと感じま

した。 

提案：QOL を測る具体的な指標として、「睡眠への影響度」や

「日常生活への支障度」等があればと思います。 

・A：皮膚掻痒について 

今回御指摘いただいた「（仕事や勉強など）日常生

活への支障」や「睡眠への影響」に関わる深刻な

QOL の低下も考慮された基準です。 

御意見として承り、今後の参考とさせていただきま

す。 
 

・B：臨床調査個人票等について 

臨床調査個人票の基本情報欄に関する御要望の点に

ついては、御意見として承り、今後の参考とさせて

いただきます。 
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B：臨床調査個人票等について 

提案：基本情報の生活状況の中の就労状況や年間の収入金額

等を考慮に加えて判定してほしい。 

効果：病状だけでなく、生活情報を反映した補助制度を確立

して欲しいもの。 

 

以上、ご検討いただければ幸いです。 

※上記のほか、３件の今回の意見募集に関係ない御意見をいただきました。 


