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難病患者への支援の意義と
よりよい支援制度の検討
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1	 難病とは、原因不明で治療法が確立されておらず、希少で、長期の療養が必要な
疾患の総称である。患者やその家族は、診断の長期化や治療法未確立といった深
刻な問題に直面している。当事者への支援は、個人のQOL向上だけでなく医学
の進歩や医療の公平性確保、労働力維持といった社会全体の利益にもつながる。

2	 多くの患者は、発症から診断確定までの過程で診断がつかないまま複数の医療機
関や診療科を受診するなど、診断までの長期化に苦しんでいる。この要因の一つ
には、難病故の診断の難しさがある。また、難病研究は「患者数の少なさから十
分なデータ収集が困難である」「市場規模の小ささから企業の開発が進まず、研
究成果が実用化に至らない」といった問題が顕在化している。

3	 現在、難病診断を促進する企業サービスや国によるIRUDなどの支援策が講じら
れている。しかし、こうした支援には地域差や情報格差といった問題が残る。

4	 今後は「地域における難病対策」をより意識して、国が各自治体に求める役割や
機能を明示したうえで、自治体を主体とした医療機関同士の連携強化や医師・患
者向けの情報提供で診断を短期化する必要がある。

5	 そして、研究データの共有における障壁を取り除き、産官学が連携して研究を支
援する枠組みを強化することが求められる。
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Ⅰ	難病とは何か

1	 難病の定義
現在のわが国において「難病」という言葉

を正式に定義しているものとしては、2014年
施行の「難病の患者に対する医療等に関する
法律（難病法）」注1がある。同法第一条は、
難病を「発病の機構が明らかでなく、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」、すな
わち、①原因・病態不明、②治療法未確立、
③希少性、④長期療養の必要性、の 4 つの要
素を満たす疾病の総称と定義している。ただ
し、がん、精神疾患、感染症、アレルギー疾
患など、個別の施策体系がすでに確立されて
いる疾病については、原則として難病の範疇
に含まれない。

難病対策の出発点となったのは、1972年に
厚生省（当時）が策定した「難病対策要綱」注2

である。同要綱は難病を、①原因不明・治療
法未確立で後遺症の恐れが大きい疾患、②経
過が慢性で、家族の介護・精神的負担も大き
い疾患と整理し、「調査研究」「医療施設整
備」「医療費負担軽減」を三本柱とする政策
パッケージを提示した。今日の難病法の理念
は、この要綱が掲げた視点の大部分を継承し
ている。

難病法などによる定義要件の補足として、
「発病の機構が明らかでない」とは、原因不
明または病態が未解明な疾病を指し、たとえ
原因遺伝子等が判明していても病態の解明が
不十分な場合が含まれる。外的要因が明確な
ものや既知の感染症によるものは原則として
含まれないが、個別の検討がなされる場合も

ある。
「治療方法が確立していない」とは、治療方
法が全く存在しない場合のみならず、対症療
法や症状の進行を遅らせる治療法しか存在し
ない場合、あるいは一部の患者で寛解状態が
得られても継続的な治療が必要な場合が該当
する。
「長期の療養を必要とする」とは、疾病に起
因する症状が長期にわたり継続する場合を指
し、基本的には発症後に治癒することなく生
涯にわたり症状が持続または潜在する場合が
該当する。急性疾患や生活面への支障が生じ
ない程度の症状にとどまる疾病は、これに該
当しないとされる。

難病と呼ばれる疾患は、体のあらゆる部位
にまたがる。たとえば神経・筋領域では筋萎
縮性側索硬化症（ALS）が、また、代謝領域
では酵素欠損で有害物質が蓄積するファブリ
ー病が知られる。遺伝子レベルの異常が原因
となる家族性プリオン病のような染色体・遺
伝子異常もあれば、自己免疫が暴走する全身
性エリテマトーデス（SLE）のような自己免
疫疾患もある。循環器系には、原因不明のま
ま心筋が弱る特発性拡張型心筋症、消化器系
には慢性炎症が続くクローン病や潰瘍性大腸
炎が含まれる。

ホルモン分泌が破綻するアジソン病（内分
泌）、骨髄で血球がつくれなくなる再生不良
性貧血（血液）、腎臓に慢性炎症が残るIgA
腎症（腎・泌尿器）も難病の代表例である。
さらに、肺が線維化して呼吸が苦しくなる特
発性間質性肺炎（呼吸器）、皮膚が硬化する
強皮症（皮膚・結合組織）、骨がもろく折れ
やすい骨形成不全症（骨・関節）、難聴やめ
まいを引き起こす遺伝性難聴（聴覚・平衡機
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少疾患特有の問題を解消するための、医薬品
等の開発を促進することを目的とした支援措
置である。実際、希少疾患全体の約95％注4

は依然として有効な治療法が確立されておら
ず、この制度による開発促進の意義は極めて
大きい。

3	 指定難病の定義
難病法の要件を参照し、①難病のうち、患

者数が国内において一定人数（人口のおおむ
ね0.1％程度に相当する数と厚生労働省令で
規定される）に達しないこと、②客観的な診
断基準またはそれに準ずるものが確立してい
ること、③患者の置かれている状況から見て
良質かつ適切な医療の確保を図る必要性が高
いと認められること、のすべての要件を満た
し、厚生科学審議会の意見を聴いたうえで、
厚生労働大臣が指定する疾病が「指定難病」
とされる。

指定難病は、難病医療費助成制度の対象と
なる疾病を定めるものである。令和 7（2025）
年 4 月時点では348種類の疾病が指定難病と
して登録されている注5。

指定難病の認定は、①専門研究班の発足、
②全国調査や患者レジストリを通じたデータ
収集、③研究成果を整理した提案書の厚生労
働省への提出、④省内第一次審査、⑤厚生科
学審議会 疾病対策部会などでの公開審議・
パブリックコメント、⑥厚生労働大臣による
告示、という段階を経て行われる。この場合
の専門研究班とは、厚生労働科学研究費など
で編成される全国規模の多施設共同研究グル
ープであり、臨床医と研究者が協力して診断
基準の策定や疫学データの集約を担う組織を
指す。なお、レジストリとは、特定の疾患に

能）、夜盲や視野狭窄が進む網膜色素変性症
（視覚）など、症状は極めて多岐にわたる。

いずれも患者数が少なく、原因解明や治療
開発が進みにくい一方、生涯にわたり生活の
質（QOL）を左右するという共通点を持っ
ている。

2	 希少疾患の定義
希少疾患（Rare Disease）とは患者数が著

しく少ない疾患を指す概念であり、わが国で
は医薬品医療機器等法（薬機法）注3に基づく

「希少疾病用医薬品・医療機器・再生医療等
製品」の対象疾患として整理されている。そ
の定義に用いられる主な基準は次の 3 つであ
る。

第一に、対象患者数が本邦において 5 万人
未満であること、すなわち希少疾患として位
置づけられることが原則であるが、その用途
が指定難病に該当する場合には、難病法第 5
条第 1 項に規定される「人口のおおむね千分
の一程度」まで対象範囲が拡大される。

第二に、該当の医薬品が「希少疾病用医薬
品、先駆的医薬品又は特定用途医薬品その他
の医療上、特にその必要性が高いと認められ
ること」が要件とされ、具体的には、代替す
る適切な医薬品や治療法が存在しない場合、
あるいは既存の医薬品等と比較して著しく高
い有効性または安全性が期待される場合が該
当する。

第三に、申請にかかわる対象製品の開発成
果に実用化の可能性が高いこと、すなわち当
該医薬品等の使用に関する理論的根拠および
開発計画の妥当性が十分に認められることが
求められる。これらの指定制度は、患者数が
少ないために研究開発が進みにくいという希
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Ⅱ	難病患者への支援の意義

難病患者への支援は当事者にとって必要不
可欠である。しかしながら、患者数が少ない
という特性から、難病患者一人ひとりに十分
な人的、物的、経済的支援、そして関連する
情報が行き届きにくいのが現実である。本章
では、患者数が少ない難病に対する支援がな
ぜ必要不可欠であるのか、その多面的な意義
について考察する。

1	 難病患者への支援の直接的意義
難病支援の主眼は、何よりもまず「当事者

の苦しみに応える」ことに置かれるべきであ
ると考える。難病患者やその家族は、「自身
の病状を深く理解したい」「治療法を見つけ
たい」という極めて切実な願いを抱いてい
る。この背景には、「診断までに長期間を要
するケースが多い」「誤診のリスクが存在す
る」、そして「根本的な治療法が未確立であ
る」といった深刻な問題が存在する。これら
の問題は、患者自身の心身のみならず、家族
にも多大な精神的・経済的負担を強いている。

また、希少疾患は多岐にわたり、疾患ごと
にその特性や状況が大きく異なるため、一般
的な社会的認知にとどまらず、個々の疾患お
よび患者に対する深い理解が強く求められて
いる。患者や家族が直面するこれらの困難に
対し、適切な情報提供、診断体制の整備、医
療支援、相談体制の構築、そして研究開発の
推進などを通じて、彼らのQOLを向上させ、
将来への希望を育むことが支援の根幹をな
す。

上記の点を踏まえると、支援対象として
は、難病患者はもちろんのこと、その家族を

ついて患者ごとの診断・治療歴を長期的に登
録・追跡するデータベースのことで、罹患状
況や治療成績の検証に用いられる。

また、研究班主導のルートに加えて患者本
人や家族、主治医、患者会による申し出を起
点とするルートも存在し、申出者が診療情報
提出書を持参して難病診療連携拠点病院に相
談し、難病情報センターが同様の申し出の有
無を確認したうえで、新規であれば厚生労働
省に送付する仕組みが整備されている。研究
班は、学会および患者団体と連携して疫学情
報、診断基準案、治療成績などをまとめ、患
者数が国内全人口のおおむね0.1％以下であ
ること、客観的な診断基準が策定されている
こと、重症度分類が存在し、一定以上の重症
度に該当する患者がいること、そして長期療
養の必要性が医学的・社会的に認められるこ
と、という要件を客観的に示す。

最終的に大臣告示が出ると、各自治体が特
定医療費（指定難病）受給者証の交付を開始
し、医療費自己負担は原則 2 割、所得に応じ
た月額上限も設けられる。令和 5 （2023）年
度の受給者証所持者数は108万6579人注6であ
り、希少かつ重篤な疾病に対する医療アクセ
ス確保の実効性を支えている。また、助成対
象となるのは、疾病ごとに定められた重症度
分類票で一定以上の重症度に該当する患者

（重症者）か、同基準に達しないものの医療
費が高額で長期にわたる軽症高額該当者であ
り、後者は原則として申請のあった月以前の
12カ月以内に、指定難病にかかわる医療費総
額（10割分）が 3 万3330円を超える月が 3 月
以上ある場合などが該当する。
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見につながった。さらに、ハンチントン病に
おける異常タンパク質蓄積による神経細胞死
のメカニズム解明は、ほかの神経変性疾患に
おけるタンパク質凝集研究にも示唆を与えて
いる注7。

（2）	 医療の公平性・公正性の確保
「市場規模が小さいから支援しない」という
考え方は、医療提供における公平性および公
正性の観点から容認しがたい。難病支援は、
いかなる疾患を持つ患者であっても、その病
状や経済状況にかかわらず、適切な医療を受
ける権利があるという医療倫理の根幹を守る
役割を果たす。これは、社会全体が弱者を支
え、誰もが安心して暮らせる社会を構築する
ための倫理的基盤を強化することにつなが
る。

また、この考え方は、国連が掲げる持続可
能な開発目標（SDGs）とも深く関連してい
る。目標 3 「すべての人に健康と福祉を」の
達成に直接的に貢献することはもちろん、

「誰一人取り残さない」というSDGsの普遍的
な原則を医療分野において具体的に実践する
ものであり、持続可能で公正な社会の実現に
向けた重要な一歩となる。

（3）	 労働人口への寄与と経済的損失の軽減
難病患者・研究支援によって、患者の健康

状態が改善し、社会参加が可能となること
で、労働人口への貢献が期待できる。これ
は、個人の尊厳を回復させるだけでなく、社
会全体の生産性向上にも寄与する。

ここでは、PLWRD（Persons Living With 
a Rare Disease：希少疾患とともに生きる人々）
の生産性の損失に関する先行研究を紹介す

含める必要があると考える。また、病態の解
明、治療法や治療薬の開発は、難病患者やそ
の家族のニーズに直接応えるものであること
から、企業や研究機関における研究活動もま
た、支援対象に含めるべきであると筆者は考
えている。このため本稿では、①難病患者と
その家族、②難病にかかる研究活動、の 2 つ
の観点から、難病支援制度の現状、課題を分
析するとともに、支援制度のあり方について
提言している。

2	 難病患者への支援の社会的意義
難病患者・家族および難病にかかる研究活

動への支援は、当事者の苦痛を軽減するだけ
でなく、結果として広範な社会的意義をもた
らす。ここでは 3 つの社会的意義を取り上げ
る。

（1）	 科学的進歩と医薬品開発への貢献
難病患者・研究支援を通じて得られる臨床

データや研究知見は、医学・科学全体の進歩
に大きく寄与する。特に、医薬品開発の初期
段階では、疾患の根本メカニズムを解明し、
精密な薬剤設計を可能にすることで、広範な
試行錯誤に伴う高い失敗率やコスト増大とい
った開発リスクを低減する。

難病に関するデータは、一般的な疾患では
得られない特異な病態メカニズムの解明につ
ながることがあり、それがほかの疾患の治療
法開発にも応用される可能性を秘めている。
たとえば、CAGリピートと呼ばれるDNA配
列の異常な伸長が原因で発症するハンチント
ン病の研究は、同じ原理に基づくほかの神経
疾患（脊髄小脳失調症など）に対しても効果
が期待される「核酸標的低分子化合物」の発
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当する。PLWRD群では、患者の49％および
介護者の22％が、難病が理由で正社員ではな
くパートタイムで働くことを選択したと報告
している注10。これらのデータは、難病支援
が個人の生活の質向上だけでなく、労働力の
維持・確保につながることで、結果的に社会
全体の経済的損失を軽減する可能性を示唆し
ている。

Ⅲ	諸外国における
	 希少疾患の取り扱い

希少疾患への公的支援は国ごとに大きく様
相が異なる。本章では、日本の指定難病制度
の特性を相対化し、改善の手がかりを得るた
め、 5 カ国（米国・イタリア・フランス・オ
ーストラリア・韓国）の支援体制を概観す
る。なお、対象国の選定に当たっては、制度
タイプの多様性、公的資料の入手容易性、地
域バランスを考慮した（表 1 ）。

る。PLWRDに関しては、2021年に国連が「希
少疾患とともに生きる人とその家族の課題へ
の対処」に関する国連決議を採択し、国際的
な課題として解決に向けた取り組みが求めら
れている。先行研究では、PLWRD群におい
て著しく高い生産性損失が報告されている。
具体的には、PLWRD群の年間生産性損失時
間は平均726時間（約18週、4.5カ月超）注8で
あったのに対し、希少疾患と診断されたわけ
ではないが、慢性疾患とともに生活している
可能性のある一般集団を指す参照群注9では
276時間（約 7 週、1.7カ月）にとどまった。
つまり、希少疾患患者群は年間のうち4.5カ
月間は仕事や日常生活において活動できな
い、あるいは効率が落ちるということであ
る。

さらに、患者自身が生産性の低下を経験す
るだけでなく、その主な介護者もまた、希少
疾患患者と同程度の生産性低下が報告されて
おり、これは参照群の介護者の約2.5倍に相

表1　希少疾患患者に対する諸外国の支援体制

日本 米国 イタリア フランス オーストラリア 韓国

希少疾患の
定義

●  患者数が人口の
0.1％未満の疾患

● 患者数が200,000
人未満（人口の
約0.06％未満）の
疾患

● 患者数が人口の
0.05％未満の疾
患

● 患者数が人口の
0.05％未満の疾
患

● 患者数が人口の
0.05％未満の疾
患

● 患者数が20,000
人未満（人口の
約0.04％未満）
の疾患

希少疾患患者
向け助成制度

● 難病医療費助成 ● 全米希少疾患機
構（NORD）を通
して各医療機関
が希少疾患に関
する独自の支援
を提供

● 国民健康保健
サービス（SSN）
を通して希少疾
患患者に医療費
免除

● 長期疾患（ALD）
制度

● Pharmaceutic al 
Bene�ts Scheme
（PBS）制度

● 希少難治性疾患
医療費支援プロ
グラム

助成基準

● 指定難病に該当
する疾患の患者
であり、かつ一
定以上の重症度
であること

● 希少疾患が助成
対象

● ALD30リストに
含まれている、
または医師の個
別診断により助
成対象と判断さ
れること

● 希少疾患ごとで
はなく、医薬品
ごとに助成対象
が決定

● 希少疾患が助成
対象

出所）米国食品医薬品局、欧州委員会、フランス労働・保険・福祉・家族省、オーストラリア保健・障害・高齢者省、韓国疾病管理庁の資料より作成
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い疾病であっても、主治医が「長期かつ高額
治療を要する」と個別に判定した場合には同
等の助成が認められる。

オーストラリアでは、国民2000人に 1 人以
下（有病率0.05％以下）注15の頻度を希少疾患
の目安としつつ、患者個人ではなく医薬品に
対する助成に重点を置く。Pharmaceutical 
Benefits Scheme（PBS）は、医師が処方す
る医薬品の費用を政府が一部負担する制度で
ある。製薬会社が申請した医薬品について
Pharmaceutical Benefits Advisory Commit-
tee（PBAC）が有効性・安全性・費用対効
果・対象疾患などを評価し、承認された医薬
品がPBS Scheduleに掲載される。リスト掲
載後は、患者が薬局で支払う自己負担額が大
幅に軽減される。

韓国では、有病者数（ 2 万人以下の疾患ま
たは保健福祉部が定めた手続きおよび基準に
よる診断が困難で有病人口が不明な疾患）、
疾患診断技術の水準、治療の可能性、診断・
治療に要する社会的コストなどを基準注16に

「希少難治性疾患」を指定している。2023年
時点で1248疾患が該当する。対象患者は「希
少難治性疾患医療費支援プログラム」によ
り、診察料・検査費・治療費・入院費・処方
薬費用などの免除または補助を受けられる。

以上のように、各国はそれぞれ異なるアプ
ローチで希少疾患患者を支援しており、日本
の指定難病制度とは対象範囲、助成方式、関
与主体が大きく異なっている。

2	 日本国内での取り扱いとの比較
前節で概観した諸外国の希少疾患支援策を

見ると、米国は罹患者数20万人未満の疾患を
一括して希少疾患と定義し、研究助成や患

1	 諸外国の希少疾患支援体制の現状
米国では、希少疾患を「米国内での罹患者

数が20万人未満」と法的に定義し、現在は約
7000の疾患と3000万人の患者が登録されてい
る注11。政府による直接的な医療費助成は存
在しないが、希少疾患研究を促進するための
法制度が整備されている。また、全米希少疾
患機構（NORD）が中心となり、医療機関・
研究者・製薬企業・患者団体を結びつける全
国ネットワークを運営している。患者はこの
ネットワークを介して、個別の医療機関や研
究グループが提供する診断・治療プログラム
に応募し、助成やサポートを受けている。

イタリアでは、有病率0.05％（人口2000人
当たり 1 人）注12という割合に加え、臨床的
重症度、障害の程度、治療に要する費用を総
合的に評価し、イタリア保健省が支援対象疾
患を指定している。対象患者には国民健康保
険サービス（Servizio Sanitario Nazionale：
SSN）から免除コード（Codice di Esenzi-
one）が発行され、このコードに基づき、診
察料・検査費・処方薬費などの医療費が免除
される。

フランスでは2000人に 1 人、つまり総患者
数が全人口の0.05％未満の疾患を希少疾患と
定義している注13。また、医療費助成の枠組み
は「長期疾患（Affection de Longue Durée：
ALD）制度」を通じて提供される。同制度
は、①治療期間が 6 カ月以上、②重篤、③高
額な治療費を要する、という条件を満たす患
者を支援するものである。公的健康保険（As-
surance Maladie）に加入し、かつALD30リ
スト注14に列挙された30疾患のいずれかに該
当する場合、医療費は社会保障による限度額
まで補填される。ALD30リストに含まれな
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1	 患者・家族視点
患者が発症から治療までに経験する一連の

プロセスを指す「ペイシェントジャーニー」
を以下の 6 つのフェーズに分けると、それぞ
れの段階で患者・家族が直面する具体的な問
題と解決のための課題が見えてくる（表 2 ）。

（フェーズ①②）発症～症状認知
初期症状が現れる段階だが、多くは非特異

的であるため、風邪や発達の遅れなど一般的
な症状と誤認されてしまうことも多い。誤認
される具体的な内容は疾患によって異なり、
たとえば過眠症の場合には単なる寝不足や疲
れによる眠気と解釈されるケースも見受けら
れる。

また、自身の体調に関して周囲に相談する
ことは誰にでもあるが、その際に得た専門家
ではない人の意見を鵜吞みにして、疾患の症
状であることへの認識が遅れてしまうことが
ある。あるいは、通常の体調不良とは異なる
異常な症状であると認識し、受診の必要性を
感じても、疾患の知識が不足しているために
どの診療科を受診すべきか判断に迷うことも
ある。

（フェーズ③④）受診～確定診断
何の疾患か明らかになっていないことか

ら、多くの場合、小児科や内科といった一般
医を受診する。難病とは異なるが、希少疾患
患者を診察したことが「一度もない」医師は
全体の15％、「 6 カ月に 1 回以上」の医師は
19％、という調査もあり注17、必ずしも医師
が難病を診療する機会は多くないことが推察
される。

また、医療従事者（専門医、非専門医、基

者・企業・医療機関をつなぐ全国ネットワー
クを活用して民間資源を引き出す体制を整え
ている。イタリアは保健省が指定する疾患に
対し免除コードを発行し、診療・検査・薬剤
費を全額免除する仕組みを採用する。フラン
スではALD制度が長期かつ高額治療を要す
る患者を対象に医療費を100％償還し、韓国
は1000余りの希少難治性疾患に医療費減免を
包括的に適用している。オーストラリアは
PBS制度を通じて薬価そのものを公的補助
し、患者の自己負担額を引き下げる方式を取
る。こうした国々はいずれも、対象疾患また
は医薬品を一段階で選定し、助成内容を画一
的に適用するといった一段階の選別、あるい
は選別自体を伴わない方式で公的・民間資源
を投入している。

それに対し、日本は推計7000～8000の希少
難治性疾患から348疾患を指定難病として抽
出する一次フィルタを設け、さらに指定難病
患者のうち疾患別重症度基準、または軽症高
額基準を満たす者に限って公費助成（月額自
己負担上限方式）を適用する二次フィルタを
課している。公費負担を最小化しつつ重症患
者の自己負担軽減を図るという多層構造を採
る点で、日本の制度は単層モデルが多い諸外
国と一線を画している。

Ⅳ	難病患者・家族、研究を
	 取り巻く問題

ここまで、諸外国における希少疾患につい
て日本と比較しながら論じてきたが、ここか
らは、日本における、①患者およびその家
族、②研究活動、の 2 つの視点に分けて難病
特有の問題を説明する。
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に起こりやすいと推察される。
背景としては、小児の受診は窓口が小児科

に集約されているため、難病の知見を持つ医
師がいたり、そのような医師とのネットワー
クが確立されていたりする。また、乳幼児健
診があることで、症状認知・受診のきっかけ
が自動的に発生する。一方で、成人において
は受診の窓口や難病の知見が各診療科に分散
しており、難病の診断がされないまま各診療
科を転々とするということも珍しくない。そ
の結果、診断までの時間が不必要に長期化し
てしまうことにつながる。

この問題に関するアレクシオンファーマと
JMDCの共同調査によると、希少疾患患者の
診断までに要した期間が平均3.4年間、診断

礎・応用研究医、開発研究医、その他HCP
〈遺伝カウンセラー・看護師〉）327人を対象
に行った希少疾患における課題の調査でも、
全体の約 4 割が「医療従事者自らの希少疾患
の認知・理解の乏しさ」、約 3 割が「正確な
診断の困難さ・複雑さ」を課題として挙げて
いる注18。

さらに非専門医と専門医の間で十分に連携
が進んでいない現状もある。要因として、医
療従事者間での相談・紹介に関するインセン
ティブのなさや紹介先候補に関する情報の不
足、紹介先との情報共有の難しさが挙げられ
ている。このような背景から、受診をしても
適切な検査や専門医の紹介までに時間がかか
ってしまう。この問題は、患者が成人の場合

表2　難病患者・家族が抱える問題

①発症

②症状認知

③受診

④確定診断

⑤治療・支援の模索

⑥日常生活と治療・
介護の両立

全フェーズ

フェーズ フェーズの説明 主な問題

初期症状が現れる（非特異的な症状が多い）

いつもとは違う症状であること、何らかの疾患
であることに気づく

小児科・内科などの一般医を受診する

遺伝子検査や専門医による診断がつく

治療法や支援を選択する

日常生活（就学・就労）を送りながら、治療や
難病患者の介護などに対応する

● 風邪や成長遅れなどと誤認されやすい（疾患によっ
て異なる。例：過眠症だと寝不足など）

● 何の疾患か分からず、受診すべき診療科に迷う

● 確定診断までに心理的・経済的・時間的負担がかか
る

● 誤診のリスクがある
● 専門機関が限られており、医療アクセスの格差が生
まれる

● 治療法が未確立である
● 薬が高額である

● 就学・就労の機会が制限される

● 患者間、医師間で情報格差がある

出所）各種資料、専門家ヒアリングより作成
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った日常生活を送る段階。治療と就学や就労
の両立はハードルが高く、医療支援や福祉支
援を継続的に受けられることによって長期的
なQOLの維持・向上が求められる。

また、このフェーズでは周囲の理解を得ら
れず、生活しづらいと感じる方も多い。日本
製薬工業協会が実施した希少疾患患者向けの
アンケートでは、困りごととして「病気の特
性を理解されないなどの理由で、周囲から普
通の生活ができる人という印象を持たれてし
まった」と回答した人の割合が 5 割以上とな
った注20。たとえば、軟骨無形成症（軟骨異
栄養症）と骨疾患低身長（小人症）の患者・
家族会である「つくしんぼ」によると、低身
長という外見上の特徴のみで「命にはかかわ
らない疾患」と認識され、十分な援助や支援
を受けられないこともあるとのこと注21で、
希少疾患に対する社会的理解の醸成が課題で
ある。

（全フェーズ共通）
全フェーズに共通して、患者間、医師間の

情報格差の問題がある。まず、患者について
いえば、疾患や難病支援になじみがない患者
はどこで何を調べればよいかの見当がつか
ず、必要な情報にたどり着いていない可能性
がある。日本製薬工業協会が希少疾患患者向
けに実施した調査では、ペイシャントジャー
ニーのすべてのフェーズにおいて、患者の約
4 割～ 6 割が「情報が少なく、必要な情報の
取得に苦労した」ことが分かった注20。情報
は取得すれば終わりではなく、それをどのよ
うに活用するのかが重要である。ヘルスリテ
ラシーが低いと、情報を正しく取得し、理解
し、活用することが難しい。また医師につい

に 5 年以上かかるケースは全体の35％に及ぶ
ことが明らかになった。また、希少疾患患者
の59％が誤診を経験しており注19、遺伝子検
査や専門医による診察を経て確定診断に至る
までの心理的、経済的、時間的な負担は大き
いといえる。さらに専門医が在籍する医療機
関が限られているため、地方からのアクセス
が困難であるという問題も存在する。その結
果、専門医・医療機関を紹介されても患者自
身が受診をせずにペイシャントジャーニーか
ら離脱してしまう可能性もある。

（フェーズ⑤）治療・支援の模索
このフェーズでは治療方法を選択する段階

であるが、そもそも有効な治療法が存在しな
い、開発された薬剤が高額であるといった問
題が存在する。また、市場規模が小さいた
め、製薬企業からの投資が集まりにくいとい
う経済的な側面も、新たな治療法開発の障壁
になっている。

日本においては指定難病制度があるが、診
断された疾患が指定されていない場合、難病
医療費助成の対象とはならないため、その他
の医療費助成を検討する必要がある。前述の
とおり、指定難病の指定には一定の希少性が
求められるものの、国内に数人しか患者がい
ない疾患だと、その疾患を研究し、指定難病
に申請する研究者がおらず、指定難病に申請
されないという問題がある。つまり、重症度
が同じくらいであっても、研究者がおり、指
定難病に申請される疾患もあれば、研究者が
おらず、申請されない疾患もある。

（フェーズ⑥）日常生活と治療・介護の両立
疾患を抱えながら、就学、就労、介護とい
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不足」「『死の谷』問題」「患者レジストリ・
データベースの利活用障壁」「研究人材の不
足」の 5 つの観点から解説する（表 3 ）。

（1）	 患者数・データの希少性
難病は患者数が極めて限られており、統計

学的に十分なサンプルサイズを確保するだけ
でも困難である。さらに日本では個人情報保
護法により、診療情報の二次利用に際して
は、医療機関ごとに医学系研究に関する倫理
指針との倫理審査委員会（IRB）の承認が必
須とされ、外部研究機関がデータを受け取る
際には提供元の施設を共同研究機関に登録し
なければならない。施設ごとに申請様式や手

ては、首都圏以外では人材や拠点が不足して
いるため、難病に関する医師への教育の機会
が少ないことも指摘されている。その結果、
専門分野や病院の規模、地域によって情報を
得る機会に差が生じている。実際に、医療従
事者の希少疾患の認知・理解の乏しさを課題
と認識している医師が、首都圏では約 3 割で
あったのに対し、首都圏以外では約 4 割とな
った注18。

2	 研究視点
本節では、難病の研究における問題を取り

上げる。具体的には、「患者数・データの希
少性」「研究に対する経済的インセンティブ

表3　難病研究が抱える課題

主な問題 具体的な内容 研究開発への影響 患者への影響

● 症例データ収集困難、病態理解
の遅れ

● 倫理審査の煩雑さ

● 治験困難
● 新薬開発停滞
● 研究進捗の阻害

● 治療選択肢の限定
● 診断の遅延

● 市場規模の小ささ
● 高額な開発コスト

● 新薬開発への企業参入の低迷
● 研究投資の不足

● 治療薬の選択肢の狭まり
● ドラッグラグ・ドラッグロス

● 基礎研究から臨床応用への資金・
人材・ノウハウ不足

● 基礎研究成果の頓挫
● 実用化の遅延

● 新しい治療法へのアクセス遅延

● データ品質・プライバシー問題
● 連携の遅れ
● 運用体制の維持が困難

● データ活用遅延
● 研究効率の低下
● 創薬機会の損失

● 治療開発の遅延
● 情報提供の不十分さ

● 多様な専門人材（ゲノム、統計、
倫理など）の不足

● 研究の質の低下
● イノベーションの停滞

● 治療法開発の遅延
● 医療提供体制の脆弱化

患者数・データの
希少性

研究に対する経済的
インセンティブ不足

「死の谷」問題

患者レジストリ・
データベースの
利活用障壁

研究人材の不足

出所）各種資料、専門家ヒアリングより作成
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て、基礎研究から臨床開発へ移行する段階で
停滞するケースが多い。

加えて、保険償還価格の見通しが立てづら
く、上市後も採算が合わないリスクを企業が
懸念するため、研究開発案件の優先度は低く
なりがちである。こうしたリスクとリターン
の不均衡により、民間企業では研究活動に対
して早期段階から継続的には資金を注入しに
くく、その結果、研究テーマの立ち上げその
ものが抑制されている。

加えて、わが国特有の現象であるドラッグ
ラグ（海外承認から国内承認までの時間差）
およびドラッグロス（海外で上市されても国
内で開発・申請が行われない現象）も生じて
いる。患者数の少なさから市場を日本のみに
限定せず、世界の市場を視野に入れた国際共
同治験が必須となる一方で、国内の薬事・倫
理審査手続きや治験インフラの整備不足は開
発期間を長期化させ、企業に追加コストを強
いている。

また、薬価制度注22改定の頻度が高く、価
格維持の見通しが不透明であることから、海
外企業は日本市場の収益ポテンシャルを過小
評価し、開発を後回しにするケースが少なく
ない。結果として、国内患者は有効な治療薬
が国内で承認されるのを長期間待たされるだ
けでなく、そもそも導入されない薬剤も増え
つつある。ドラッグラグ・ドラッグロスの存
在は、難病領域への投資リターンをさらに縮
小し、経済的インセンティブ不足を加速させ
ている。橋渡し資金や人材の不足といったミ
クロの障壁については、次項で詳述する「死
の谷」問題として顕在化する。

続きが異なるため、研究班は数十～数百施設
分の契約書や同意取得状況を管理する膨大な
事務負担を負い、データ収集開始までに数カ
月から 1 年近く要することも珍しくない。

こうした国内症例数の不足を補う手段とし
ては、欧州のEURORDISレジストリや米国
のRare Diseases Clinical Research Network

（RDCRN）など、海外の患者レジストリと
データを相互利用し、国際共同研究によって
解析対象を拡大する方法がある。しかし、国
際的にデータを共有する場合、日本の患者が
当初取得した同意書では国外へのデータ提供
が想定されていないことが多いため、追加で
同意文書を作成・再取得する必要が生じる。
再取得には時間・工数がかかるほか、連絡が
つかない患者が一定数発生したり同意率が下
がったりするなど、結果的に使えるデータ数
が減少してしまうといった事態も発生してい
る。

このようにして、難病の患者データを取得
することは現状の法体制では非常に難しくな
っている。

（2）	 研究に対する
	 経済的インセンティブ不足

難病領域は患者数が少なく、市場規模も限
定的であるため、製薬企業にとって開発費を
回収しにくいという構造的な問題を抱える。
国内ではオーファンドラッグ（患者数が少な
く、治療法も確立されていない難病のための
薬）指定制度や公的助成（難治性疾患実用化
研究事業：日本医療研究開発機構〈AMED〉
など）が用意されているものの、助成期間は
3 ～ 5 年程度と短く、橋渡し資金（基礎研究
と臨床開発をつなぐ中継ぎの資金）が枯渇し
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ても、交付金終了とともに班が解散すれば維
持主体が消滅し、データは原則散逸する。指
定難病に指定されれば恒常的な予算がつきや
すいが、レジストリがある方が自然歴や医療
経済評価を迅速に提示でき、指定難病申請や
治験計画の策定を加速できる点で、実務的に
は「レジストリを先行させたいが、そのため
の資金は指定後でないと確保しづらい」とい
うジレンマが残る。

こうした構造がデータの継続的な収集と利
活用を妨げ、治験患者リクルートや疾患自然
歴解析（治療を加えずに患者を追跡し、時間
とともに症状がどう変わるかを記録して「病
気の素の姿」を把握する調査）の基盤を脆弱
なままにしている。

（5）	 研究人材の不足
希少疾患研究を支える専門人材は、大学病

院でも慢性的に不足している。研究費が短期
で不安定なため、ポストドクターや若手医師
が長期的キャリアを描きにくく、途中で離職
するケースが相次ぐ。アカデミアと企業の人
材交流も限定的で、臨床経験と創薬開発スキ
ルを兼ね備えた人材が育ちにくい。

さらに、患者会・行政・産業界を巻き込ん
だマルチステークホルダー型の教育プログラ
ムが海外に比べて乏しく、難病研究に特化し
た人材が体系的に要請されていないため、研
究開発の各段階で専門性の空白が生じ、プロ
ジェクトの継続性が損なわれている。

Ⅴ	現行支援の成果

ここまで述べたような難病患者・家族、研
究を取り巻く問題はこれまでも取り上げら

（3）	「死の谷」問題
基礎研究で原因遺伝子や創薬ターゲットが

同定されても、治験段階に到達する前に資
金・人材が枯渇してプロジェクトが頓挫する

「死の谷」問題が難病研究では深刻である。
大学や公的研究機関はトランスレーショナ

ル研究（基礎知見を臨床応用へ橋渡しする研
究）を推進するうえで不可欠な知的財産・薬
事・臨床開発に長けた人材が乏しく、シーズ
の事業性評価や薬事戦略策定が後手に回りや
すい。特許出願やライセンシング交渉に要す
る費用を研究費で賄えず、特許空白期間が生
じると、特許保護が十分に確立されていない
と受け止められ、企業はライセンス取得や共
同開発への参画に慎重になりやすい。

その結果、プロジェクトの商業化は遅れが
ちになる。こうして基礎と臨床の橋渡しが機
能しないまま年限つき研究費が終了し、芽生
えたシーズが失われていく現状の問題が指摘
されている注23。すなわち、ミクロレベルで
は資金・人材・ノウハウの三重の断絶が「死
の谷」を形成し、基礎知見を患者ベッドサイ
ドへ届ける流れを阻害している。

（4）	 患者レジストリ・データベースの
	 利活用障壁

レジストリを構築・維持するには、症例登
録システムの設計、電子カルテ（EHR）連
携、データ品質管理、モニタリング、セキュ
リティ対策などに多額のコストがかかる。民
間企業が単独でレジストリを保有しても、他
社治験や公的研究と共有する義務がないた
め、費用対効果が不透明であり、積極的に投
資しにくいのが実情である。

一方、公的研究班がレジストリを立ち上げ
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れ、支援策も講じられてきた。支援者は企業
と行政（国・自治体）が考えられる。本章で
は、前章で説明した問題と照らし合わせ、患
者・家族、研究に対する支援の成果を紹介す
る。なお、企業が提供する支援としては、事
業として対外的に実施しているものに限るこ
ととする。

1	 患者・家族視点
ペイシェントジャーニーのフェーズによっ

て支援の充実度は異なる。ここでは、各フェ
ーズにおいて、民間企業や行政がどのような

支援を講じているか整理する（表 4 ）。

（フェーズ①～④）発症～確定診断
企業が事業として対外的に実施している支

援には、主に対患者で症状認知や受診を促進
するサービスと、対医師で確定診断を促進す
るサービスがある。

たとえば、Ubie（ユビー）の症状検索サ
ービスは疾患情報の提供を通じ、患者が持つ

「自身が抱える症状が何なのか」という問い
に対し、難病も含めてさまざまな疾患の可能
性を示唆することで、受診につなげられる可

表4　難病患者・家族に対する主な現行支援

①発症

②症状認知

③受診

④確定診断

⑤治療・支援の模索

⑥日常生活と治療・
介護の両立

全フェーズ

主な現行支援

主な問題フェーズ

● 風邪や成長遅れなどと誤
認されやすい（疾患に
よって異なる。例：過眠
症だと寝不足など）

● 何の疾患かが分からず、
受診すべき診療科に迷う

● 確定診断までに心理的・
経済的・時間的負担がか
かる

● 誤診のリスクがある
● 専門機関が限られてお
り、医療アクセスの格差
が生まれる

● 治療法が未確立
● 薬が高額

● 就学・就労の機会が制限
される

● 患者間、医師間で情報格
差がある

民間企業主体
（事業としての支援）

行政主体

国 自治体

● 疾患啓発活動
● 疾患情報の提供サービ
ス（例：ユビー）や非
専門医と専門医をつな
ぐサービス（例：メ
ディ）

● 診断支援や受診勧奨の
ためのSaMD開発

● 精査診療機関の検索サ
イト運営（例：一般社
団法人健やか親子支援
協会）

● 現状、取り組みは多く
ない

● 難病医療費助成
● 難病医療連絡協
議会や東京都難
病診療連携拠点
病院などの設置

● 各種助成金や
見舞金、通院
交通費支給

● 難病情報センターの運
営

● 難病患者等就労支援事
業（ガイドライン発令
など）

● 未診断疾患イニシアチブ（IRUD）による
全国規模の診断体制構築

● 難病支援センターの設
置（主な支援対象は診
断後の患者）

● 新薬・治療方法開発

● 疾患啓発活動

出所）各種資料、専門家ヒアリングより作成
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者・家族が求める「治療ができる」という状
態の実現のために日々研究が行われている。
また、行政からもさまざまな支援が提供され
ている。

たとえば自治体では、都道府県難病医療協
力病院や難病診療連携拠点病院、難病診療分
野別拠点病院を設置し、専門的な治療を受け
られる体制を整えている。また国は難病医療
費助成制度を設け、指定難病患者の治療に対
して経済的支援を提供している。中でも2015
年に施行された難病医療費助成制度によって
多くの指定難病患者が経済的な負担を抑えつ
つ、治療に専念することができている。

ただし、あくまで指定難病患者向けの支援
であるため、非該当の難病では受けられる支
援が異なるという現状がある。このことにつ
いては、難病医療費助成制度が「治療方法の
確立等に資するため、難病患者データの収集
を効率的に行い治療研究を推進することに加
え、効果的な治療方法が確立されるまでの
間、長期の療養による医療費の経済的な負担
が大きい患者を支援する制度」注25であるこ
とを踏まえると、特に経済的な負担が大きい
患者を抽出して支援を施すことは妥当である
と筆者は考えている。

（フェーズ⑥）日常生活と治療の両立
この段階で自治体は、難病相談支援センタ

ーを通じて、その地域で生活する患者などの
日常生活に関する相談支援や、地域交流活動
の促進および就労支援を講じている。もちろ
ん、自治体によって支援には差があるもの
の、支援対象が明確な診断後については支援
が比較的充実しているといえる。

能性を高めている。また、医師向けサービス
と し て は、Medii（ メ デ ィ） が 提 供 す る

「Medii E コンサル」のような非専門医と専
門医をつなぐサービスが挙げられる。このよ
うなサービスは、受診をしても医師の専門性
が不足しているために診断につながらない、
確定診断まで時間がかかる、といった問題を
解決する手立てになっている。

行政の支援を見ると、国は確定診断フェー
ズへの支援として、未診断疾患イニシアチブ

（IRUD）による全国規模での診断体制構築
を遂行している。IRUDは、受診や確定診断
のフェーズにおける適切な検査を受ける機会
の提供、確定診断までの期間の短期化によ
り、未診断患者に対する早期の診断と治療開
始が期待されている。IRUDの取り組み開始
から2022年 9 月末時点で、7426家系 2 万1340
検体の登録、6479家系の解析により2771家系

（42.8％）で診断の確定につながった注24。全
国各地に拠点病院や協力病院が配置されてお
り、確実に成果を発揮しているものの、地方
やクリニックの医療者・患者にはまだ認知度
が低いことが課題とされている。

自治体においては全都道府県に難病相談支
援センターを設置しており、未診断患者も利
用することが可能である。支援を通して確定
診断につながった事例も見受けられ、自治体
による支援の重要性が示される一方で、各自
治体によって難病支援やその検討に充てられ
るリソースに限りがあるため、実際の支援に
は濃淡が見られるのが実情である。

（フェーズ⑤）治療・支援の模索
このフェーズでは、民間企業が新薬・治療

法の提供という点で患者に貢献すべく、患
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2	 研究視点
ここでは、先述した難病研究に関する 5 つ

の問題に対して、企業や行政が講じている支
援制度を説明する（表 5 ）。

（1）	 患者数・データの希少性
希少・難治性疾患に関する症例情報の集

約・利活用に関しては、AMEDが難病プラ
ットフォーム「RADDAR- J 」や指定難病患
者データベースおよび小児慢性特定疾病児童
等データベースを整備し、研究班・医療機
関・企業が横断的にデータを共有し得る環境

（全フェーズ共通）
各フェーズにおいて、共通する情報格差と

いう問題に対しては、難病情報センターによ
る情報提供という形で対策を講じている。当
該Webサイトでは難病関連の情報が一元化
されており、患者・医師が必要な基本的な情
報が収集できる。

一方で、特に未診断患者は、どこで何を調
べればよいか分からない課題もあり、この点
に関しては情報提供の方法をさらに検討する
必要があるだろう。

表5　難病研究に対する主な現行支援

患者数・データの
希少性

研究に対する経済的
インセンティブ不足

「死の谷」問題

患者レジストリ・
データベースの
利活用障壁

研究人材の不足

主な現行支援

具体的な内容主な問題

● 症例データ収集困難、病
態理解の遅れ

● 倫理審査の煩雑さ

● 市場規模の小ささ
● 高額な開発コスト

● 基礎研究から臨床応用へ
の資金・人材・ノウハウ
不足

● データ品質・プライバ
シー問題

● 連携の遅れ
● 運用体制の維持が困難

● 多様な専門人材（ゲノム、
統計、倫理など）の不足

民間企業主体
（事業としての支援）

行政主体

国 自治体

● 製薬ベンチャーによるアン
メット・メディカルニーズ
への特化

● 大企業の製薬ベンチャーへ
の投資

● 大手企業の難病領域への戦
略的投資

● シード（種）段階の研究
や開発への投資

● オープンイノベーション
や産学連携

● 患者中心の医薬品開発プ
ログラム

● 患者レジストリを活用し
た研究は推進されている
が、構築に対する直接的
な支援は少ない

● 難病プラットフォームを
通じたデータ集約・利活
用推進

● 国際共同研究推進

● オーファンドラッグ開発
への税制優遇、優先審査

● 難治性疾患実用化研究事
業（AMED）が研究のさ
まざまなフェーズに応じ
た公募を実施。基礎研究
から実用化の橋渡し研究
を重視

● 指定難病患者データベースおよび小児慢性特定疾病児童
等データベースと難病プラットフォーム（RADDAR-J ）
の構築

● 研究力強化・若手研究者支援総合パッケージの提供

● 難病医療費助成制度の運
営

出所）各種資料、専門家ヒアリングより作成
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前でも一定の条件の下で早期に承認する制
度）が機動的に運用されるようになり、希少
疾患治療薬が海外と同時、あるいは先行して
承認される事例が見られるようになった。

市場面では、早期に上市した薬に薬価プレ
ミアム（薬の公定価格に上乗せされる特別価
格）を付与する「上市促進加算」や、海外で
先行上市された薬を日本へ導入する際の上乗
せ措置が設けられ、企業の採算性の向上が図
られている。また、指定難病データベースお
よび小児慢性特定疾病児童等データベースと
難病プラットフォーム（RADDAR- J ）や臨
床試験ネットワークの整備、中央IRB（複数
の医療機関が共同で実施する臨床研究の倫理
審査を一元的に行う組織）の一本化、遠隔モ
ニタリング注28（遠隔地から治験のデータな
どを監視すること）の導入などにより、治験
準備・実施の手続きが簡素化され、症例収集
のスピード向上が図られつつある。

とはいえ、これらの制度を活用できるのは
いまだ一部の医薬品だけであり、薬価が数年
で大幅に下がる可能性も残る。リアルワール
ドデータ（RWD）を治験や承認後評価に本
格的に使うためのルールも整備途上である。
そのため、企業が日本市場を十分に魅力的と
感じられず、開発を見送るドラッグロスは依
然として起こり得る。市場インセンティブを
長期的に安定させ、全国どこでも治験に参加
しやすい環境をつくることが今後の課題とな
る。

（3）	「死の谷」問題
基礎研究の成果を臨床段階へ橋渡しする過

程では、AMEDが研究フェーズごとに適切
な公募区分を設置し、トランスレーショナル

を構築している。また、国際共同研究を想定
した公募枠を設け、海外レジストリとの接続
も推進している。

一方、指定難病以外の疾患については症例
登録のインセンティブが十分ではなく、症例
が集まりにくい。また、レジストリ維持費や
倫理審査に伴う工数を直接補填する仕組みも
限定的である。

（2）	 研究に対する
	 経済的インセンティブ不足

オーファンドラッグ指定に伴う税制優遇・
優先審査などの施策は着実に機能しつつあ
り、開発着手件数は緩やかながら増加傾向を
示している。製薬ベンチャーによるアンメッ
ト・メディカルニーズ（有効な治療方法が見
つかっていない疾患に対する医療ニーズ）へ
の資金集中や、大手企業によるコーポレート
ベンチャーキャピタルを活用した出資も活発
化している。さらに自治体レベルでは、難病
医療費助成制度が患者負担の軽減と市場規模
の下支えに寄与している。

また、ドラッグラグ・ドラッグロスへの主
な対策として、①審査のスピードアップ、②
市場の魅力度向上、③治験環境の整備、が進
められている。独立行政法人 医薬品医療機
器総合機構（PMDA）により、国際共同治
験（複数の国が共同で行う治験）の相談窓口
が拡充され、海外当局と並行して審査を行う
体制が整備された結果、「先駆的医薬品等指
定制度」注26（世界に先駆けて日本での開発
を目指す革新的な医薬品や医療機器を優先的
に審査する制度）および「医薬品の条件付き
承認制度」注27（重篤な疾患に対する医薬品
などを、通常の承認に必要なデータがそろう
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援総合パッケージやAMED、産学連携人材
育成事業などによって、専門人材の確保・育
成が進められ、各種研修プログラムや常勤ポ
スト創出が一定の成果を挙げている。企業側
でもメディカルアフェアーズ部門やリアルワ
ールドデータ部門における兼業・副業人材の
受け入れが拡大している。

しかし、助成期間が短期に区切られるケー
スが多く、大学病院などでの長期雇用やキャ
リアパスの見通しは依然として不透明であ
る。

Ⅵ	よりよい支援のための
	 改善方針

本章では、難病領域においてよりよい支援
を実現するための改善の方向性を考察する。

1	 患者・家族視点
ここでは、現行支援が十分ではない発症か

ら確定診断までの段階（フェーズ①～④）、
そして治療・支援の模索段階（フェーズ⑤）
において指定難病の要件について検討する。
また、全フェーズに関連する情報格差に対す
る改善方針も論じる。

（フェーズ①～④）発症～確定診断
このフェーズでは、国、自治体、地域の医

療体制が連携することが重要となると考えら
れる。一般病院・診療所（かかりつけ医）と
難病医療協力病院や難病診療連携拠点病院、
難病診療分野別拠点病院との連携を強め、円
滑な診断体制を構築することが重要である。
平成29（2017）年に厚生労働省より発出され
た「都道府県における地域の実情に応じた難

研究を一貫して支援している。企業側でもシ
ード期投資やオープンイノベーション拠点の
拡充、さらに患者・医療者を巻き込んだPPI

（Patient and Public Involvement）型プログ
ラムの導入が進展している。

（4）	 患者レジストリ・データベースの
	 利活用障壁

この問題に関しては、指定難病患者データ
ベースおよび小児慢性特定疾病児童等データ
ベースや難病プラットフォーム「RADD-
AR- J 」の構築を通じて積極的に改善を図っ
ている。一方で、まだ課題が山積しているの
が実情である。たとえば、研究班によるデー
タ利活用における障壁として、データ構造や
品質が統一されていないという課題がある。
電子カルテ情報が全国的に統一されておら
ず、同一ベンダーであっても医療機関ごとに
カスタマイズされているケースや、医薬品や
検体検査のコードが標準コードではなくロー
カルコードで管理されていることが多いな
ど、データの二次利用に関する課題が存在す
る。

レジストリ情報においては、自治体ごとに
データ入力様式や粒度が異なるケースもあ
り、横断解析時のデータクレンジングが煩雑
化しやすいという課題もある。加えて、各デ
ータベースやプラットフォームのデータを研
究利用するためには個別に申請が必要など、
研究外での工数が研究班にとっての負担にな
っているという現状がある。

（5）	 研究人材の不足
総 合 科 学 技 術・ イ ノ ベ ー シ ョ ン 会 議

（CSTI）注29による研究力強化・若手研究者支
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ほしい役割、実現するために必要な機能、リ
ソースをある程度明確にしておくことで、自
治体の検討の負担も軽減できるのではない
か。

また、国には遺伝学的検査実施の環境整備
が求められる。 2 年に一度行われる診療報酬
改定において、遺伝学的検査の保険適用範囲

（対象疾患）の拡大が行われているが、小児
慢性疾患や指定難病に指定されていない疾患
にも保険適用が期待されている。

企業には、診断支援を行うプログラム医療
機器SaMDの開発が期待される。ただし、開
発コストに見合った経済的インセンティブを
得づらいことや、医療現場への普及率の低さ
など、事業化に向けた課題は多い。今後、各
ステークホルダーに対して、保険適用の拡大
や収益化モデルの多様化などの構造変化が求
められるだろう。

（フェーズ⑤）治療・支援の模索
指定難病の要件の一つである「長期療養の

必要性」について、その内容を部分的に見直
すことで、より的確な難病患者支援につなが
ると考えられる。具体的には、要件そのもの
は維持しつつ、その評価方法を重症患者の救
済に資する形へ改める必要がある。現在は

「重症患者の割合」が低い疾患が、たとえ長
期療養を要していても指定難病には該当せ
ず、その結果、その疾患の重症患者までもが
難病医療費助成制度の対象外となる。

これを是正するには、重症患者割合ではな
く、疾患固有の長期化しやすさを示す客観デ
ータで評価する方法が有効であろう。具体的
には、国内外のコホート研究（ある集団を長
期間追跡し、病気の発症や経過を観察する研

病の医療提供体制の構築について」において
もその重要性が強調されているが、あらため
て、自治体・各医療者が課題を認識したうえ
で難病対策を講じる必要があるだろう。

患者向けの適切な支援は、疾患によっても
異なるため一概にはいえないが、医療機関へ
の受診を迷うような症状を持つ人に対し、ど
のように疾患を認知させ、受診させるかとい
う受診勧奨のプロセスが重要である。こうい
った啓発は、製薬企業による活動も期待され
る。他方、早期診断の実現に向けては、医療
従事者が診療の際に難病の可能性を念頭に置
き、専門医にバトンタッチできる体制をいか
に整えているかが肝要である。そのために
は、学会や各自治体の難病医療ネットワーク
を通じた研修の機会の提供が有効だろう。ま
た、専門医への紹介という点では、各自治体
において、専門医が所属する病院の可視化や
どのような場合に紹介すべきかといった基準
を設定しておくことで、紹介元の医師の負担
を軽減し、紹介率を上げることができるので
はないか。

ただし、人口構成、医療資源の分布、地理
的条件など、自治体ごとに特性があるという
ことを踏まえておかないと、政策の方針のみ
を自治体に示しても実効性が低いだろう。自
治体が具体的な施策に落とし込む際には、地
域ごとの難病の罹患状況や既存の医療・福祉
サービスのギャップをデータに基づいて把握
し、その地域特性に応じた支援プログラムを
構築する必要がある。たとえば専門医が少な
い過疎地域では、遠隔医療の導入を促進する
ことに加え、巡回相談会を実施するなど、地
域偏在を解消するための柔軟なアプローチが
求められる。その際、国が各自治体に担って
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え得る疾患やネクストアクションが示される
と利用者にとって価値のある情報提供にな
り、さらに受診・支援活用勧奨にもつながる
のではないか。

また、その前段階として患者や家族のヘル
スリテラシーを向上させる取り組みも求めら
れる。たとえば、製薬企業と医療機関・検診
センターが連携してリテラシー向上プログラ
ムをつくるといった活動も考えられる。

さらに、患者会を通じて得られる情報も多
い。疾患によっては盤石な情報共有体制を敷
いているが、特に希少な疾患では患者会の活
動が活発ではない、あるいはそもそも患者会
が存在しない場合もある。類似疾患の患者会
と共同での活動や製薬企業からの支援によ
り、患者会の活性化が期待される。

2	 研究視点
研究支援においては、先に上げた 5 つの問

題はいずれも重要ではあるが、本節では特に
「患者数・データの希少性」と「患者レジス
トリ・データベースの利活用障壁」に焦点を
当て、その改善策を提案する。これら 2 つの
問題は、既存の制度や運用改善により比較的
短期での着手が可能であり、かつデータ基盤
の強化を通じてほかの 3 つの問題の緩和にも
つながる高い波及効果を期待できるためであ
る。

（1）	 患者・データの希少性
レジストリ構築により、症例数確保にかか

る工数はある程度軽減されるが、その一方
で、難病研究班によるレジストリ構築は、構
築・維持・運用に大きな負担がかかる。昨今
は、難病プラットフォームにおいて患者レジ

究）やレジストリ、さらにQOL指標を含む
QOL調査（患者自身に生活の質や症状の影
響をアンケートで尋ねる調査）などのデータ
を統合し、疾患ごとに「医療・介護リソース
投入量」や「社会活動制限度」などを数値化
したエビデンスベースの評価軸を設定する。
そのうえで、長期療養の必要性が一定水準を
超えると認められる疾患のみを指定難病と
し、実際の難病医療費助成制度の対象は従来
どおり重症度基準を満たす患者に限定する。

軽症患者については、既存のほかの医療費
助成制度の利用を促すことで全体の資源配分
を最適化し、真に長期的な医療・介護を要す
る重症患者への支援をより確実なものにする
といった方法も考えられる。

また、指定難病とは異なる視点として、医
療機器の使用に対する支援も求められる。現
在も自治体を中心に在宅難病患者に対する医
療機器の貸与が行われているが、指定難病で
あることが条件になっていたり、医療機器が
限定されていたりする。助成制度の整備や貸
与の対象者・医療機器の拡大により、患者・
家族の経済的負担の軽減のみならず、就労・
就学との両立の一助となると考える。

（全フェーズ共通）
疾患情報の周辺知識がない利用者がどこに

目的とする情報があるのか分からないという
問題解決のためには、情報量を単に増やすの
ではなく、情報をどのように届けるかに着目
することが重要である。現に、難病情報セン
ターにおいて十分な量の情報が提供されてお
り、AIやチャットボットを活用した情報提
供が有効だと考えられる。利用者が自身の症
状や受診状況を入力すると、それに対して考
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審査が論点になるが、その運用については、
研究の機動性を高めるための改善が望まれ
る。現状、共同研究機関の追加は迅速審査の
対象となり得るものの、研究代表機関への変
更申請やそれに伴う書類準備など、手続きそ
のものに数カ月を要することが少なくない。
このタイムラグが、特に多施設共同研究にお
ける大きな障壁となっている。

この課題に対し、たとえば厚生労働科学研
究費による全国規模の調査など、公共性の高
い特定の研究事業に限定して、倫理審査にお
いて、あらかじめ共同研究機関を固定しない
柔軟な枠組みの導入や、追加手続きのさらな
る簡素化を検討する余地がある。具体的に
は、国レベルの中央IRBが一括して管理する
仕組みを強化し、研究計画の根幹に変更がな
い機関の追加については、より迅速な承認プ
ロセスを適用するなど、倫理的妥当性を担保
しつつ研究を加速させる方策が期待される。

ここまで論じたレジストリとは別の観点で
はあるが、患者会を通した症例収集も有効で
あると考える。

（2）	 研究に対する
	 経済的インセンティブ不足

ドラッグラグ・ドラッグロスに対する改善
の方向性は、大きく「治験環境の整備」と

「市場インセンティブの強化」に整理できる。
「治験環境の整備」では、情報アクセスと患
者リクルートの容易化がカギとなる。公的デ
ータベースや患者会サイトなど複数の情報源
を連携させ、利用者が疾患名や地域などの条
件から治験を検索しやすくするような仕組み
づくりは検討に値するだろう。また、都市部
に偏在する専門医療機関と地域の医療機関を

ストリ構築支援が提供されるなど、従来と比
較すると研究班にとっての技術的な負担はか
なり軽減されたことがうかがえるが、依然と
して経済的な面で構築・維持に大きなハード
ルがあるとされている。

この点については、制度設計を見直す必要
があると考えている。現状では、研究班が主
体で構築・維持するレジストリについて、そ
れにかかる費用は研究班が負担することにな
っている。研究班の多くは、難治性疾患政策
研究事業（厚生労働省）や難治性疾患実用化
研究事業（国立研究開発法人 日本医療研究
開発機構）などの事業費から費用を捻出して
いるが、管理は属人化するため、その研究班
が継続し、研究事業が採択され続けなければ
レジストリの維持ができない。国が一括で維
持管理するのが理想的ではあるが、この点に
見直しの余地があるのではないだろうか。

たとえば、データ提供と引き換えに製薬企
業をはじめとした民間企業による維持費提供
も考え得る対応策であると考えられる。疾患
レジストリは、豊富な背景情報やアウトカム
に関するデータを多く含んでおり、承認申請
データとしての活用をはじめ、医薬品開発の
さまざまな場面で利用できることへの期待が
高まっている。レジストリにおいて情報が十
分に開示されることで利用のハードルが下が
り、さらなる活用が期待できる。データの詳
細や豊富さなど民間企業が求める要件をどれ
だけ満たせるかによって、民間企業からの支
援の度合いが異なることも考えられる。企業
が求めるデータの種類や機能を明らかにした
うえで、レジストの構築・継続的な改善が求
められる。

レジストリに限らず症例収集の際には倫理
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ついては、システム間の互換性や個人情報保
護など技術的・運用的ハードルがなお高いと
いう現状を十分に踏まえたうえで、将来的に
は現場の入力負担を軽減し、表記揺れや抜け
漏れを最小化する手段として段階的に導入を
検討することもできるだろう。

併せて、研究利用申請の手続き簡素化を目
的に、難病・小慢DBやAMEDの難病プラッ
トフォーム「RADDAR- J 」など複数のデー
タベースへの申請を一括で受けつけるワンス
トップ申請窓口を国が設置し、審査プロセス
の統合とスケジュールの明確化を図ること
で、研究班が必要とするデータを迅速かつ効
率的に入手可能になると考える。

こうした提案は、既存の難病プラットフォ
ーム、公費負担医療申請情報、電子申請シス
テム、標準電子カルテ仕様など、稼働中の仕
組みを横展開・拡張することで実装できるた
め、制度改正を要さず、比較的短期着手が可
能と考えられる。また、症例データの可視化
と取得コスト・期間の削減を通じて企業の投
資判断を迅速化することが期待されるため、
経済的インセンティブ不足や「死の谷」問題
の緩和にも貢献すると考えられる。また、統
合データベースが若手研究者の実践的トレー
ニングフィールドとなることで、研究人材不
足の解消にも波及する可能性を持っている。

本稿では、難病患者やその家族、そして難
病研究を取り巻く多岐にわたる問題と、現行
の支援策、そして今後の改善の方向性を包括
的に論じてきた。難病支援は、患者個人・家
族の苦痛を和らげるだけでなく、医学の発展
や社会の公平性にも深くかかわっている。

現在の支援制度は一定の成果を上げている

ネットワーク化し、遠隔同意取得や在宅での
検体採取などの手段を組み合わせることで、
地理的な制約を受けやすい患者の治験への参
加機会を広げることも期待される。
「市場インセンティブの強化」では、収益性
の見通しを安定させる措置が求められる。早
期上市に対する薬価上乗せや、希少疾病用の
上市促進加算といった優遇措置については、
その適用期間や水準を中長期的にわたり見直
すことが、一層の誘因となる可能性がある。
また、橋渡し段階を支援する公的資金の活用
など、多様なリスク共有の枠組みも検討余地
が大きい。加えて、周辺国との審査協力や国
際共同治験の拡充を通じて患者プールを広げ
ることで、日本市場単独では得がたい経済規
模を補完し得る。

制度的・技術的に多くの困難が存在する前
提を踏まえたうえで、これらの方策を組み合
わせることで治験への参加障壁を引き下げる
と同時に、企業側の投資回収の確実性を高
め、ドラッグロスを抑制する環境づくりが期
待される。

（3）	 患者レジストリ・データベースの
	 利活用障壁

研究班が研究の際に直面するデータ利活用
の問題を改善するため、まずはデータ入力の
標準化を徹底することが不可欠である。現状
では、国が定める統一的な入力項目・記載方
法を示すガイドラインの策定・周知・運用は
十分とはいえない。今後はそうしたガイドラ
インを整備し、各自治体・学会を介して医療
機関に配布するといった対策を講じる余地が
ある注30。

また、電子カルテシステムとのAPI連携に
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ものの、解決すべき課題はまだ多く残ってい
る。これらの課題を解決するためには、国、
自治体、医療機関、民間企業が連携し、より
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れる。
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