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参考資料１．指定難病一覧（平成 29 年 4 月 1 日現在） 

50 音順：49 頁から 57 頁 

アルファベットや数字で始まる疾病：58 頁 
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参考資料２．指定難病の５要件 

（厚生労働省疾病対策部会指定難病検討委員会資料「指定難病の要件について」（平成

26 年 10 月 8 日）より） 

 

（１）「発病の機構が明らかでない」ことについて 

① 原因が不明または病態が未解明な疾病が該当するものとする。 

② 原因遺伝子などが判明している場合であっても病態の解明が不十分な場合は、

①に該当するものとする。 

③ 外傷や薬剤の作用など、特定の外的要因によって疾病が発症することが明確で

あり、当該要因を回避・予防することにより発症させないことが可能な場合は

①に該当しないものとする。 

④ ウイルス等の感染が原因となって発症する疾病については、原則として①に該

当しないものとする。ただし、ウイルス等の感染が契機となって発症するもの

であって、一般的に知られた感染症状と異なる発症形態を示し、症状が出現す

る機序が未解明なものなどについては、個別に検討を行うものとする。 

⑤ 何らかの疾病（原疾患）によって引き起こされることが明らかな二次性の疾病

は、原則として①に該当しないものとして、原疾患によってそれぞれ判断を行

うものとする。 

 

（２）「治療方法が確立していない」ことについて 

○以下のいずれかの場合に該当するものを対象とする。 

① 治療方法が全くない。 

② 対症療法や症状の進行を遅らせる治療方法はあるが、根治のための治療方法 

はない。 

③ 一部の患者で寛解状態を得られることはあるが、継続的な治療が必要。 

 

○ 治療を終了することが可能となる標準的な治療方法が存在する場合には、該当し 

ないものとするが、臓器移植を含む移植医療については、機会が限定的であるこ

とから現時点では完治することが可能な治療方法には含めないこととする。 

 



60 
 
 

（３）「長期の療養を必要とする」ことについて 

① 疾病に起因する症状が長期にわたって継続する場合であり、基本的には発症し

てから治癒することなく生涯にわたり症状が持続もしくは潜在する場合を該当

するものとする。 

② ある一定の期間のみ症状が出現し、その期間が終了した後は症状が出現しない

ようなもの（急性疾患等）は該当しないものとする。 

③ 症状が総じて療養を必要としない程度にとどまり、生活面への支障が生じない

疾患については、該当しないものとする。 

 

（４）「患者数が本邦において一定の人数に達しないこと」について 

○ 「一定の人数」として示されている「人口の0.1％程度以下」について、以下のよ

うに整理する。 

① 本検討会で議論を行う時点で入手可能な直近の情報に基づいて、計算する。 

※本邦の人口は約1.27億人、その0.1％は約12.7万人（「人口推計」（平成26年

1月確定値）（総務省統計局）より） 

② 当面の間は、0.15％未満を目安とすることとし、具体的には患者数が18万人

（0.142％）未満であった場合には「0.1％程度以下」に該当するものとする。 

③ この基準の適用に当たっては、上記を参考にしつつ、個別具体的に判断を行う

ものとする。 

 

○ 患者数の取扱いについては、以下のように整理する。 

① 希少疾患の患者数をより正確に把握するためには、(a)一定の診断基準に基づい

て診断された当該疾患の(b)全国規模の(c)全数調査という３つの要件を満たす

調査が望ましいものとする。 

② 医療費助成の対象疾患については、上記３つの要件を最も満たし得る調査とし

て、難病患者データベース（仮称）に登録された患者数（※）をもって判断す

るものとする。 

※ 医療受給者証保持者数と、医療費助成の対象外だが登録されている者の数の

合計 
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③ 医療費助成の対象疾患ではない場合などは、研究班や学会が収集した各種デー

タを用いて総合的に判断する。当該疾患が指定難病として指定された場合など

には、その後、難病患者データベースの登録状況を踏まえ、本要件を満たすか

どうか、改めて判断するものとする。 

 

（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」について 

① 血液等の検体検査、画像検査、遺伝子解析検査、生理学的検査、病理検査等の

結果とともに、視診、聴診、打診、触診等の理学的所見も、客観的な指標とす

る。 

② 「一定の基準」とは、以下に該当するものとする。 

i. 関連学会等（国際的な専門家の会合を含む）による承認を受けた基準や、す

でに国際的に使用されている基準等、専門家間で一定の合意が得られている

もの。 

ii. ⅰには該当しないものの、専門家の間で一定の共通認識があり、客観的な指

標により診断されることが明らかなもので、ⅰの合意を得ることを目指して

いるなどⅰに相当すると認められるもの。この場合、関連学会等のとりまと

め状況を適宜把握する。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 


