
そのほか、ミクロの研究というのは、,り 准考えております: |

4ベージは、難病対策及び難病に関する研究開発でございます。    
‐

現在、臨床欄査個人栞がきざいますけキど
,ヽ

ヒ
|も

“

ηi例 えばこの委員合での前

回の議論をFI・聴いたしましても、むしろ

`れ

は医療費?観点からつくられた個表Fあ

って、疫学調査にはとても応用するわけにはいかないということF、 これをそういつ

たもあにつくり変えるためには、一体どういう形式がいいかということを検討する必

要があるのではなかろうかと思われるところでございます。

それを同時に1臨床の先生力1す
べてデニ

タ入クをす
る?ll夫 変1負担のようでご|

いますので、これをとのようにして軽減していくか。|し て、つくられたデ■タベー

スを饉床研究で 2rの ように生かせるか。その方法輸につい●も考えたいと思つてお り

ます.                                  
‐

5番 目は、難病に関する技術評価の手法の印発.

技術評価といいましても、4つの要素がございまして、例えばその治療に関するコ

ス トの問題 、効果の問題 、そ して安全性の間輝 、 ソーシヤルインパタ トの問題が ござ

います。こういつたことを榛討する必要があるわけで|ざ t｀ ますが:治療ギあぅいは

治療技術の問題にplヽ ても、難病であるがゆえll、 国内忠者はキ常に少ないわけでご

ざいまして、国内だけである疾患について、そ■を検討することは、他の病気と準っ

て、非常に難しきが伴うわけでございますが、その際には、Inter■ ,tional Clinital nial

みたいなものを考えていかないと、なかなかオTフ ァンドラジィのFB発につな力:ら な
いのではなかろうかと考えられるわけでございます。これについても国内で例えばP

MDAの ようなところもございますが、性格が異なりますので、これはまた
'1途

、ど

ういう組織で考えればいいがとぃうことをいずれ提案させてぃ
～

だけれ
「

と思い|す。

6番 目は、災害時に難病恵者の支援体制を二
年どのようにすれげよレ

)の ′
)。 そのと

きに希少医薬品の供給はどあように施保するか。病院、施設の安全性の向上等の問題

も検討する必要があるわけでござい事すが、特にこの難病におぃては、医薬品の体給 :

載保ということは、一般の感者の場合と違うわけでございますが、例えば呼吸器を必

要とするALS患者については、Itの 疾病においても同 じような状況にあるかとは思

いますが、薬品に関しては、また難病に特徴的なことかと思い■す。

以上を路まえて考えますと、もページです。我が国の難病対策の現状についてすこ

こに整理させていただいております。        _       :

まず、
'発

症予防あ観点から几ますと、スクリー三ングの精度向|に関して、子ども

家庭総合研究事業の中で行われてお,事 すが、先天性代謝異常症の障害発見の防止に

ついては1先天岱謝異常症1検査警業という事業?中 で行
ャ■下

いる
1わ

けでござい事

す 。

1治
療とケアについては、l「E治性疾患克服研究事業という研究として制度があるわけ

でございますけれども、この研究の成果を反映させたものとして、医率費?間輝,特

定疾患治療研究事業反び小児燥性疾患治療研究事業 と2本立て,な うてお りまして、
:

先l,と 議論が出ましたよらに、キヤリーオ
「

パーあ話というのは、これに絡夕でおる

ゎけでございます。 ・                ‐      、    |

ケアの問題については、先ほども出ましたように、障害者 自立支援事業という観■

からも関連|る わ.け できざぃますが、それぞれ生活支援事本及び入院基設確保事業 |

ぃらた体系が一応あるわけでござぃますけれども、先生方が御畔論のように、さまざ

まな血瀬を来してい7● 歯があるので、これをどのようにして今後考えていけばレ
)い

か
|

盤理していけばいいかというの力
'大

きな課題になうておうかと思
|ヽ キす。     |

6ベージは、 日 ,米 ・欧にぉける難病の定義 と規定について説明 さ
■

ていただ き

'
す。                                       |

周知のように、難病の定義と二ちのは、日本笹有のものでございまして、いわゆる

レアディジーズとして、思者数が約 5万人未満ということで、これは菜彗法の第 771

あ2に おいそ、希少疾病用医葉品または規輛疾病肩医薬機器として指定すo琴件と|

て「対象者の上限を,ガ

^」

とされていうことと関連しているわけでございますが、
|

'番
目の条件として、原因不明、効果的な治療が未確立、4番 目としては、長期家|

を

'要

とするという4本立てで定義が示されてしヽぅわけでござしヽます。      1
関連法規として|=、 ここに書いてありますように、対策要綱及び薬■■?■正によ

る口l作用の最,|ふ ぁるわけをござllキ すが:そ れ
|こ
比ヽますと、:米 国には撃病とし`

う定義がございません。単にレデディジァィ|ぃ う、希少の疾患である
|、

忠者が
:♀

万人未満と規定しており事し下、約 6,j00疾息、1者推計数は 2,500万 人と言われ
,

いるわけでございます。                           |
勿論、これは有効な治療法び未薇立のものでございますけれども、こういつた定

書

といいますか、レアディン…ズはど?よ うにして|の ような規牢に牛つてきたかと申

しますを、198さ 年につくられた希少疾嘉医薬品法、6rphan DragActと 、 う`法律t,

まり希少疾病に対する医薬品をどのように開発 していヽかと・いうことと関準 して■
こ

のレ

'デ
ィジーズが決められたわけでございます。               1

そして、その法律が決められた背景として、懇者、家族の要求に沿つて,治療法|
確立してほしいという要望b下に、遺伝子情報のデータベ~ス 及び臨床デアタベース

‐

のリンクが行われたのが最初でございまして、それを背景としてできた法律でござし
)

ます。                                      1
1 

ヨアロツパではヽ希少性といい姜しても、患者数が 1芳人に 5人以下と決められ,
おりま子と同様に、特ll難 病という言葉は事つ

―
ておりません,ヨ ーロツパ全体で

彎

3160b万人が想定されております。日'本 と共通しておりますのは、生活に重大な困難|

及臓す非常に重症な状態と|ヽ うことでききぃますが、後ほどお話ししますが、これ||

対する医療費の補助というのは、特に希少性だからといPて 、特別に補ンがあるとレ
)

うことではなくして、生活に重大な困難を及ぼすという病気に対して補助が行われる



わけでございまして、したがらて、その中には希少性疾患も混じっておりますし、そ

うでない奉忠も混じっているわけでございます。

先ほど申し上
`′
事したヨニロツパρ 7,000疾 患という9は ヽレアデ″ジ■ズのみな

らず、周産期やその後の栞境汚染と関連した病気も含まれてぉります:ヨ ニロッパは

広いわけですから、欧・lHレ クァレンスネットワニクとぃうものをつくつておりまして、

各国の撃病ヤンターの連携を強化しております。そして、こういらた二連の制度に関

連して、法的な規定としては、欧州希少医薬品規制が99年 につくられております。そ

ういう意味では、非常に米国、 ヨーロッ′くとも希少医薬品の開発という観点から希少

疾患に対処 しているわけでございます。

7ベ ージ、米国における希少疾患対象の臨床研究体制です。

これは私どものスタンフを派遣いたしまして、ぅぶさに考察してきたわけでござい

ますがt大 変日本の参考にもなるような気がいたしてぉります。

左下のチャー トをごらんいただきたいと思いますが、NIHの 傘下にまずORDヽ t

ofrlce ofRare DiseaseS R,searChと い う組織 が ございます。 この下に、御 存 じめ よう

に、NIHの いろんな組織があぅわけでございますが、こういったシステムを通して、

臨床研究体制を構築しているわけでございます。

ORDRIい うのは何 か |い います と、一番上にございます」tう に、20o2年 に法的

な位置づけが ございま して、 これは希少疾患に特イとした研究の推進、つま り研究の調

整 ヾ支援、研究
i費 助成、患者への情報提供な ど、希少疾患研究全体の運営を行 う。 こ

の 2002年の法律というのは、希少疾思対策法という法律がつくられまして、それによ

つて 0■ce of Rare Diseases Rcsearchの 機能が規定され、義務化されたわけでござい

ます。

そして、具体的に治療を目的とする臨床研究の推進については、新薬開発に主眼を

置いて、NIHと FDAの連携が強化されて:今 までに87疾 患についての薬品が認可

されております。  ´

臨床研究の推進においては、1必ず思者団体とのパートナーシップが要求されており

ます。研究申請については、患者支援団体の関与が原則になっております。

そこで、そのネットワークというのはどうぃうものかといいますと、これはネット

ワークを最初に構築されたものと、その後に構築されたものの2通 りごきいまして、

最初に構築さりたフユーズ1は 、2007～ 2009年 の間に思者登録及びデータ管理システ

ムが集中的に実行されたわけでご■ぃますが、そのためのデータセンターが構築され
たところでございヽます。

フェーズ2と し下、2009年～2014年 まで計画|れ ているわけで|ざ いますが、こ

れはいわゅるコンソーシアムでございます。これ|、 米国内外の医学部附属病院及び研

究施設、病院がネットワーク化して、コンソーシアムを形成して、これにはスィス、

カナグなど、海外からも参加。5,000人以上の研究者が登録されておって、5年間計画

で予算が約 102億言1・ 上されておりまして、九ほど申し上げました｀ IH傘 下の 7つ の

研究施設が、このネットワークの運営に関与しているという仕組みで転が してお りま

す。

9RDRの もう一つの役割は、.例 えばょ、わからない疾患というのを臨床病院ある

いはクリニックか,リ クルー トしまして、検査はすべて無料でございまして、NIH
の
学関に任せてあります。例えば遺伝子の抹査等も含め、です。それで、これは一体

診断しにく
ぃ

ために延び延びになっていたのか、あるい14全 く新しい病気なのかとい

うことをNIHの 機関に分析 してもらっていぅという役割を担つてお ります:

8ベージは、欧州各国の医療制度及び難病思者に対する医療費軽減制度1概要でご

ざいます。

キほど申し上げま したように、ョー●ッパにおいては難病 とい う概念で 1ま なく、長

期にャたる高額な
辱療

本がか
|ヽ

る本患を対象に、医療費の支長を実施 してお りま手。

赤い枠組み力
i、 撃病といいますか、レ

了
ディジーズ患者の医療費軽減制農について、

各国の対応を示 しているわけでござぃます。上の部分にらぃをは、
1.般

の医療費の患

者負■スび医療費の財源を示しているわけでございます。        i
イギリスにお

′
いては、処方料の自己負担が免除されてお ります。

フラィスにおいては、特定重症慢性疾患が 30疾 患指定されてお りま
｀
して、それにら

い、自己負担の免除及び公的な給付金が支給されてぃるわけでございます。そあ特定

重症慢性疾患の中には、下の注にござぃますように、再生不良性賛血、パ■キンソン

病、クローン病、 StEの 疾患が含まれているわけでござぃます。

ドイツにおいては、

「

般の患者の医療費負年については、世帯の年間所得の

'%でございますけれども、レアディジーズの場合は上限を世帯の年間所得の 1%に減免 し

てお ります:

スウ|,デ ンにおいて|す 、難病に限らないんですが、長期あるしヽは重篤な疾病の場

合は、薬剤費 |1無 料 とだけになってお りますがく実際ヽ 題としては、スリェーデンで

は一般の医療費の忠者隼担は非常に少ないので、つまり国の補助が非常に大きぃとぃ

うこともあっ

`、

こういちたまれな疾急についても(それほど補助しなく,て もこれだ
けあれば十分カパーできるという体制になってぉります。     |      :
以上の状況がヨ

Tロ ッ′`でございますが、多分々ほどの議論と関連する話であろう̀
かと思い事すので、更に今後詳細な検討をしたいと思っておりますし、先生方からの

御要望も承りまして、どういっ千ビデンスが社会科学的に必要なのか、疫学的に必要
な?か 、私どもは鋭意考えさせていただくっもりでおりますので、どうぞよろしくお
願いいたします。              |     ^

以上でございます。

O金澤委員長 どうもありがとう|ざいました。大変詳細な御紹介をちiう だムしヾた

しました。ありがとうございました:



これに関連 して、何か御質問をいただけLばと思う

～

ですが、いかがでしようか。

妙な質問をさしてし`ただきたぃのですが、外回の状況をお教えャ}た
だいたんですが、

随分前の話ですけれども、外国にはこうい う難病という概念がなくてという市は何つ

ておりました しヽ 忠者 さんを集めるとい うことも大変lALし いんだということをアメリ

カの人からも開いたことがあつたんですが、こういう制度がほなの国でも少しずつで

き上がつてきでいるようですので、これは日本の影響を受けたんでしようか。ど,で

しよう。                              ヽ

O児 玉

=景
 日本の形響を受けたかといちと、やは,世 界的な勲きの中にあつたと言

う方がいいのかtと い,郷がするんですが、ケア福祉の
甲
に関しまして

1ま
、
挙

国

`|日本には決して及ばないと担当者が話しております。     |

〇金澤委員長 1を 和 41年でしたか、難病に対してのまなざしを向けたのは日本が最初

だと恵し`ますよ。そういう意味では、向こうが影響を受けたのではなぃです|ヽ。連い

ますか。          |            .
○児王室長 韓国の例ですと非常に頸著でありまして、希少疾患|,関

｀
しても難病の治

療、研究、ケアなどの体制l=DEし ては、かなり日本のものを取,入れていうというこ

とがあります。            |         |
o全澤委員長 それを言?(ほ しか?た

んです。ゎりがとうご|い 芋す。

はかにどうぞ。伊藤きん、何か■メントがありますか。        |
0伊藤委員 こういう研■を我々も待?て いたと

'ゞ

し、ま子が、Fぅ ぃぅことを知 ?た

からたということで1本当にありがとう.ご ざいます。

質問として11、 な|、 みたいなものなんですけれども、ただ、スフイドの7ベージ
F、

ORDRの とこうで運営についてですが、患者団体とのパ
=ト

ナ‐シップとしヒうこと

を書かれていますが、具体的にはこあパートナーシップとしヾうのは、どういぅ形で行

われることを指しているのでしょうか。

O児 工室長 主らちの贅社にも春いてわりま手ょぅに、まずは研究申請に関して:lt

必ず患者団体の関与が必要とぃうことになつてしヽます。疾患
|こ
よりまして、思者甲体

雀「∫よfおだ錯曇量感l滉垢1試11■|∬:l渕こ苺ミ■、
そういつたところから援助、支援を受け、研究の運営に関わるという支援体市Jが てき

上がつているということです。

O伊藤委員 ということば、NORPな どがファィ ドを集めて、1こ ?研窄にお金夕出

すことも含めているという鮨なんですか。社会的支援なんですか。

O林院長 私の方で申 し上げます。         1「

実は、NIHのフォンディングの方法とも関連してゃるわけでございますが、私が

以 前 に ｀ lHの 中 lL centも iおI Scitntiic ne:earchと し` うフ タ ン 7~.イ イ グ

'P5の

機 関

がございまして、そこに見学に行つたわけできざいますけれども、そこでも別に難病

の研究でなくても、2段階審査のような形になつておりまして、第 1段階は専門家?
先生がこの研究はいいとが、悪いとか決めるんですが、第 2段階はかなリポリティカ

ル、あるいは

'ド

ミ■ストレイディプな観点が必要だということで、必ず市民代表を

研究の最終1判 定にカロわらせ7● といつた風土b｀ もと、とございまして、特に難1の 1合

については、単なる市民団体というよりはt患者団体の代本として出ていくという姿

勢́かと思いすす。                              |
〇金澤委員長‐′卜幡委員、どうぞ:       .               、

O小幡委員 いろいろ勉強になりました。ありがとうございました。        |

難病は日本が初めとぃうのは知 りませんで、:そ うであればますますそ ういう国がし

つかり制度を整えていくという必要性があるのかなと思つて押聴いた しました。  |

法律的なことをおr●3い したぃのですが、そうであれ嘔今、葉事法の 77条 の 2の 希″

疾痛用医薬品 というとこうに、法律上は一応何 らかのとつかかりとなるよ,な 定義力
:

あるようでございますが、それ然外は、難病対本要綱というものが 1972年 というこ|

ですが、こ五はAI議決定なのでしょうかoこれのみですか。つ事り、́そういうふ,に

日本が最初に取り組んだということで|れ ば、およそ先ほどから
瞥

制度
キ

は、医療|
との関係とが(い ろいろな仕組みの中に入れ込んでいKと いう非常に難しい憫題があ

るということを伺つてきたのをすが、基本的に磐病というものについ

`1の

取組みの基

本方針のようなものが、どこで定められているのかということを何いたいのです。 ,

0金澤委員景 事務局からどうぞ。        .              :
O中 国課長袖佐 1972年 に難病対策要綱がまとめられましたのは、特に■律的事項に

基づいているものではなく、あくまでも運用といたしまして、1う いらた要綱をまと

めて、難痛村秦を実墟して喜だLし 、
ILiこ ろでござ|ヽ ますので、何か閣議決定とい

|

法的事項に基づいているとぃらものではございません。     ・       :
6カ 転ヽ委員 今でもこれがあるあみということですか。             |
O中 田課長補佐 今でもこれに基づい、て、これからさゴざまな制度が発生 してきてぃ

るという形になつております。           ^             |

○金澤萎ネ長 伊藤委界,ど うF・                       1
0伊藤委員 たた補足すれげゞ70年代 ぐらいから、国会などで■くさん餞綸が行わ●

て、さまざま:な 専P電 家の方々の聟意見●患者団体の訴え|ど があつて、それが
,_の |

綱になつていると思うんですが、それ |、 それでいいんですね。          1

0中 国課長補佐 はい。                            |
〇金澤委員長 ほかにいかがで しょうか。            1       1

葛原委員、どうぞ。                             |
〇七原委員 先ほど「難病」とい うのは日本発の言葉だとあつたのですが、これはⅢ

かに私もそ うだろうと息 ,ん ですが、逆に言 うと、難病とい うのが何で日本から出て

こぎるを得:な がつたかとtヽ うこともきうと問題があるだだろうと,う んです。   |



今、科学院の方からもあったのでお聞きしたぃのですが1日 本●難病の話になると

必ず医療費 をどうするかというお話が、今日もずつと自治体のことも含めて出てき

ています。アメーリカと
,ヽ
ヨ~ロ ツパでは館病の1,と いうとヽ

「
究だとかで、医療■は

普通そういう場では論議にならないわけです。恐らくその背景というのは、医療制度

が違うことがあつて、ヨ=ロ ッパでは、どんな病気になろうとも自己負担はなし`ので、

難病だけお金をどうこうするということは、多分論議にならないと思うし、アメリカ

では、基本的に普通の医療というのは、全部自己保険とか、あるいはこういう忠者さ

んの団体tィ ―ヾキシ病、ハLS、 あるいはリクマチの想者さんの協力というか、ああ

い‐う民間団体がお金を集めて、医療費

“

か研究費を補助しているということです。そ

うし`う背景
4｀
あるから、導、日本で「難病」という言葉が出て三ぎるを得なかったの

ではないかと―思います。

先ほど?資 料も含めて、難病だけが特別に医療費の関係そ出てくるような背景とい

うのが外国に
1ま あるのでし―ょうか。ないのでしょうか。

o林院長 まず、米国IFは ございませんtこ れは先ほども申.し 上げましたように、三

の法律に基づいてできたその後の行 き方で ございますので、 ございません。

ヨァロツづは、古くから健康保険制度等が、日本ほどでないにして、、かなり充実

してきておりましたので、それに乗っかった形で希少性疾患に行われているわけでご

ざいまして、したがつて、日本の場合l■、1972年の難病対策要綱がそのときにできた

ということからさな?ば って考えてみますと、日本はゃはり救済事業とぃぅ,こ とから

非常に概念づくりをしていったと考えた方が自然かと思います。

もう一う、先ほどの先生のおっしゃったことと関連しますけれども、ヨニロッパ、

アメリカの考えでは、特にヨ=ロ シパですけれども、例えばがんでもほかの疾病でも、

業は多い々ですが、なかなか治療法がないという病気は数多くあるわけでございます。

そうしますと、レアディジーズというだけの理由で●プラスαの医療費が上乗せする

ということになりますと、論理的になかなか r・lき 合わせが難 しいということもあつた

かと思います。

O金澤委員長 伊藤委員ごどうぞ。                       
・

〇伊藤委員 思考団体としては、レアディジーズというのをどうい う具合に解釈 して

いるかとい うことな
～

ですが、ここでは文字どお り希少疾患なんで しょうけれども、

私たちはそれだけでは、やはリレアディジーズの本質にちょっと遠 くて、先ほどの先

生の発表などもずつとお聞きしてぃますと、やはり我々が今:使 つている難治性・希

少疾病という概念で何か全体が行われているかのような感 じなんですが、それはそ う

いう解釈でもよろしいのでしょうか。要するに、あくまでも希少とい うことが大章た

ということ。今の先生のお話は、そうではなくて、数だけではない部分もカパーをさ

れているような印象だったんですが、どうなんでしょうか。

O林院長 ヨーロッパではそ うでございます。

o金澤委員長 ほかにございますか。

各国によつ

`状

況が違うというここは当然Fあ りますし、患者さ々 の団体というて

も、日本の患者さんの団体と例えばアメリカの思者さんの団体というのは、やはり本

質的には違うわけですtア メリカの場合は研究を推進する団体ですね。研究費に協力

をすぅ団体ァあうたりとか、いろいろ

`れ

ぞれの国によつて異なりますから、同じ言

琴
を

'つ

ていて
,(空容が違う9で 、1,の辺は二つひとら明確に,なからでなぃと、

誤解を招く危険性があるんですね。

烈
えば´`こ

ヤイツシ病 筋ヽジス トロフィrヽ 日本では難病に

'ま

入れませんけれども、

結局研究を        1             1
進めたのは感者さんの団体なんですね。研究を本当に進めて、いい結果を出 していっ

たのは,すね
`要

するに、 ドネーションの制度はど三まできちんとあるかというこL

によるわ|ス ですけれどもね。そ■ぞれ各国の状況が異なることは了解の上で、今のお

話を理解したいと思います。  .          1         
‐

広井委員、どうぞ。 .

O広井委員 この資料1非常に印象深く拝見させてぃただぃたのですが、11っ、先ほ
ど葛原委旱、おっしやられましたよう

|こ 、これはアメリカとヨーロッ′`の特薇が罪鶯
によく現れているとャ)い ますか、アメリカはやはり何と言つても医学研究に非常に国
が力を注いてレ

:て 医ヽ泰保障という面ではさはどで・もないわけですけれをも、それに
対 してヨーロッパが全体的に医療保障が手厚くて

'難
病 とい うのを取り出 して特別に

.

というより
摯、全体的に自已負担ギかなり低くj41え られています。、これは国際昆較が

非常IF難 し
、

と`ころで||あ
,ん

ですけれ
ギ

も、いろぃゃ
なデータを見ますと、日本F

今は一般中に医療費の自己負担?割合が、ヨーロッパの主要国に比べてかなり高くな

つているということがありまして、そ ういう意味では、難病だけに限らない医療費の

負担の保FIを どうするかというフレ:― ムの中でも考えていくべきテーマではないかと

思つたのが 1つ です。

|う 一つは、ないものねだりといいますか、いろいろリクェる卜をしてしまうこと
になるんですけれども、特にヨーロッパで非常に手厚いあが福祉サニビスの部分で、
ここは医療の話が中心に出て

,ヽ るゎけですけれども、そういった福祉サービスの部分
をどういうふうにしているか。またヽ そこで医療と福祉がどうタイアップしてぃるか
という辺 りも、もし可能であれば、この国際比較の中で加えて見ていくと、より全体

像が見えてくるのではないかと思いました。              _

9金澤委員長 ありがとうございました。  ′・

広井さんは御専P5だ から、余り私のような素人が言うべきではないんだけれども、
例えばドインに,て ,、

ス7エーデンにしても、77ンスにしても恐らくそうだと思

,んですが、医療費の総額として
|ま

、日
李

よ?は
パー七イデニジとしてははるかに多

いわ
1ナ

ですね。ですから、そういう問題ヽ一方であるわけで、必ずしも難病の患者さ



んへのまなざしだけがというわけでもないと思うんですね。これは非常に多次元方程

式を解くようなもので大変難しいんですが、いかがでしよう。

福永委員、どうぞ
` 

′       '         |     .

o福 永委員 スライドの13t4、枚のところをすけれども、例えげ災害時の難病患者の

支援体制等々に関しては、今、研究班等でも大分越められて、具体的でゃかりやすい

んですが、|の 「難病思者」という言葉わ中でヽ②だけが「診断囚llt症 例」となつて

しヽます。先lュ どの御説明ではt未 分類疾患という形でお話蕉ざれ
～
んですけれども、

こあこギ自体|す 、実際の臨床現tprで は非常lF多 いわけですo。 枷えば′
,Tャ ンソン、

類縁疾患、筋ジろにしても、いわゆる診断困難症例です。その中から希少疾思として

今後分類されるものを抽出しようというもくろみなのか、あるいは逆|こ 今度は福祉的

なことで:そ ういうことも含めた中での、例えば鎮縁疾忠を広げていくという形での

意図とされているのか。この■から未分類疾患(レ ィディジ‐ズを発几していくこと

につなげたいのかoそ のユを少しお聞きしたいです、

o林院

= 
昨年の■ィもの構みで|ざ

いますけれども、当初、
「

労省の方なol未分

類疾思あるいは未熟の疾患を探知できるシステムはできなかろうかという相談を受け

まして、非常に難しいなど考えておつたわけでございますが、 トライしてみた結果、

ある程度明りが見えてきたという印象を持っているわけでございます。

どぅぃぅことか,ぃいますと、私どもは例えばアメリカ辺りなど下は、デスクトツ

プでpR葉 医が症状 磁ヽ】検査成績 を打 ち込む l、 多分それに当て1ま まる摘気の リス トが

出てくるとい̀う システムがございまして、:そ れを真似して、私どもも構築いたしまし

:て 、まだ完成してはいないんですが、それぞれ候補になる病気の、先ほと申し上げた

入力したデータから出した候補の病気であり得る織率というのを算出しまして、それ

の理論構築は■応できました,       _

1:tiitlli」 [凛憮「‖I借 :'i:1[1:1.I:ヒ lF:II色 :[[
います。それが 1つ でございます。           1      1

もうしつは、先 l:ど 申し上げましたように、例えば

'メ

リカの Offlce 9f Ral,

Di● ●ュ|● ●Re● earchの ように、全国分よくわからないような疾病を集めて、それをど

こかの本準なり、国の研究機関なりにそれぞれ割当てて、遺伝子検査なり、専Pl的 な

検査をするようなや り方をして、それが果た して新しい病気なのかど,か ということ

をこそういう仕組みが構築できればいいかなとは思うんですが、ただ、未分類疾患の

場合、ちよつと考慮をしなければならないのは(果●して未分類疾患を明:ら
かにする

ことが、いつでも意味があるのかどうかということでございます。

1例 を申し上げますと、我々が昨年の研究班でわなつたことですが、例えば自開症

という病気がございます。自開症もよく調べると、ある大学のた生の研究成果でござ

tヽ ますけれども、遺伝子の欠換としそは 3パ ターンあると。そうすると、自閉症 とい

うものを3うの疾患に分けるということもできるわけです。なんですが、今,と ころ、
|

症状もほぼッているようなものでございますし、治療法も特に差別化する必要はない

ということになりますと、治療の意味からして、3つの病気に分ける必要があるかど

ぅか。そらし、ぅ問題もございまして、なかなか複雑な面があるわけでございますが、
|

それを明らかにするというだけでも、学問的な進歩かとは思います。       |

O全澤委員長 ありがとうございます。ほかにいかがでしょうか。 _      |
葛原委員(ど うぞ1                1             1

0葛原委員 今の御発言と福来委員の御発言も含めて、やはりこのスライ ドの 3斉 月

と4.番 目のところで私
|｀

感 じていることを申 1上 げ|い と思います。

今の診断困難虚例のことと、もう一つは臨床調査個人票の有効活用ということで、
1

これはこの前も申し上げたんですが、こういうところそ重 しい病気、あるい|1自 閉|
の |と が例に挙がらていました,'、 自閉症とい う症状からいろんな導伝子の異常が

甲

係島る|し い うのをその中から分けていくというのも大事な仕事だと思います。そ う0

た場合に問題なのは、麟床調査個人票とか、今の登録システムとい うのはi、 何でも■

名で出すよう1こ なつているわけですね。                    1
ということは、わかつていう病、しか出てこない、あoいは、キだ未分類?病気マ

あればt無 理にこ じつけて、研 究事業ではな くて、今度 は先ほ ィ
の医療費の救済 とし

)

うのがみ々 な頭にある?で、とにかくわかつている病気
|こ
合わせて

|ま
うというこ|

が現実に起こつているわけです。         ″           
‐
  |

先lま ど福永委員がお?● ギったょうll、 パ‐キンソン病しか昔は難病指定:|な つて

いなくて:例 えば現在は含まれています多系統姜縮症とかヽ進行性核上性麻痺とか|

大脳皮質基底核変性症は、パーキンソン病とよく似ているんだけ■ども、刷1の

“

名■

と全部はしガ=れて、パーキンノン病よりは顛病なんですけれども、何の補助も彙けら

れないとぃうこLに ならてしまいます。それを避けるために:そⅢらはパーキンソィ

病という名11に 当てはめて申菫したというこ|■ あるわけです.く    、    |
ですから、今の臨床調査個人要というのは、甲事上、本分類の病気を見つ|′ 出す|

、か、本当の患者数を出すということができないような仕組みになつているん|と :ヽ ,

根本

“

な欠陥があるわけです。ですから、そうい ,点 は是非,今 後|の 難病対不委
暑

会で検討していただきたいし、本当の難病を見つけたり、あういは本当の難病の人を

救済してあげるためitは 、既知の病省だけで磐病指定するというのは、非常に制度

"な欠陥|あ るんたということ在串し上げておき|い と思います。  
「

 |
今、申し上げたような理由で、臨床調養個人票では、前提として、必ず しも書か,

ている病名が医学的には本当の病名を正 しく,反 映 していないんだとぃ うことです。そ

れも疫学データとしては爆本的な欠陥です。      .    :       :
もう一つ は、多//1今 でも各県の愕当者が打ち込むことになつているので、私が前||

神経難病の神経変性班の班長をやらていたときに調べると、ALSと か、ゃあい
'´



りふれた病気でも、県ごと11打 ち込み量が 10～ 9o%ま で差がぁるために、県ごとに物

すこく患者数が違う

～

です。それは県の段階で受け付けていても、デンピ■―夕入力

していないということがあるので、現場に任せているとこういうことも一緒に理こつ

てくるということです。今、おっしゃったような、非常に大事な事業だと思うんです

が:そ の趣旨をきちんとやるためには、今のような難病の指定のシステムと臨床個人

調査票の扱い方というのはt非 常に大きな欠陥があるんだということを中し上げてお

きたいと思います。

以上です。

O全澤委員長 ありがとうございました。ほかにいかがですか。

今のことについて、林先生、何かありますか。

O林院長 ごもっともなお話だと思います。

それ ,、 業学モデルをつくって検出したところで、それが真実ということに恐らく

必ず し、直結 しなぃかと想 いますが、ただ、疫学7~=夕 が重要なのは、今、おっしゃ

?た よう.に 、A地 区とB地 区,は非常に思者のインシデン´が違 うとい うことがわか

りますと、それは,体 どういう理由によつてその差ができたのかし登録率の問題なの

か、あるいは本当に疾病集積性があうての話なのか、診断能力の問題なのか、それが

今度検討の対象になっていくかと思います。    i
レ
)ず

れにしても、私ども下すべ

`賄

うとい うことは不可能ですめ,、 そ ういつた問

題点を取り上げながら、厚労者 と相談 して、そ ういらた検証をする麻先班を立ち上げ

るべきかどうか決めてぃただくことが重要かと思います。

○金澤委員長 どう、ありがとうございます。非常に大事な|と をぉっしゃっていた

だきました。

この難病対策委員から今のようないないろな問題点を保健医療科学院の方にぶつけ

て、指定研究として今後やつていただくということを是非お願いするということもあ

り得ると思っておりますので(是 非皆様方からの御意見をこれからもちようだいした

いと思います。

いかがでしょうか:何かほかにございますか。大体こんなものでしょうかね。

ないようでしたらt次 に移 りたいと思し、ます。

今、最後に申しましたけれども、今後、保健医療科学院の方でこういうことを是非
=

お調べいただきたいとい うことがございました ら、事務局の方にお申し出し`ただきた

いと思います。

では、次回以準
の予定につルてヽ、事務局からお願いします。

O中 田課長補佐 本日、皆様方からさまざまな御意見をいただきましたの,で 、事務局

におきまして論点整理を行わせていただきたいと思います。

それを踏まえまして、次回以降の開催につきましで、調整あ上、御連絡申し上げた

いと思います。

以上でございます
`

○金澤委員長 ありがとうございました。

それでは,ち ょっと号めなんですが、大体このぐらいにし1よ うかと息ぃますけれど

も、今まで,お話とは必ず.し も関係のないところでも結構ですが、何か御意見があり

ましたらお願いします。  |
伊藤さん、・

`ラ

ぞ。                 .
O伊藤委員 本当に関係な

lヽ
が、しれないんですけれども、今後どんなふうに進めら

,る のかなということを伺いたかったなと思つて思ぃ出したんですが、この疾病対策
課に難病保総福祉専

:ヨ
官というのは初めてだと思うんですが、どういうことをされる

ということで、この専Fl官 がおられるのか。こういう今後の対策について研究されよ

うという|と なのか、何かゎかりましたら教えていただきたぃと思います。

O藤村攣長補佐 新しい職責ではな、て、もともとあつた彎責を専任にしたというこ

とでございまして、特に個別の目的があるということで設けたわけではございません。
O金 澤委員長  も うちょっと何か言 つて くれ ませんか。心意気な どを述べてし`たたけ

ると。

○藤村課長補佐 `う い う意味でい きます と、

“

討チニ ム|1立 ち上がぅとい ,こ とヽ

きざいますので、まさ|1難 病をしっかりやちなければいけないとし1,こ とで、事任の
者を就け、仕事をするという、組織としての意気込みとぃうことで御理解いただけれ

ばよ思います。

O金澤委員長 ありがとうございました。 |ま かlt‐ ございますか。     ―

南委員、どうぞ。

O南委暴 感想みたいなことになってしまうんですが、今日のお話を伺っていまして、

やはり諸外国との比崚とか、いろいろなことを俯嗽して、日本の難病対策のこれから

の課題というものがある程度見えてきたかと思います。      、

一般の国民の辛場かっすると、いつ自分及び家族が忠者になるかもしれないわけで、

患者さん?立場というものは十三分に尊重されⅢしヽといけないと思うのそすが、他方、

嬰られた″源をどう対策に使うかという|と も考えなければならない。歴史的に救済

というところから始まつたというのは、非常にいいことだと思うのですが、1970年 代

に始まり、諸外国に1す なかった救済の立場の強い対策がとられたのは、日本ならでは

だと思います。考えてみれば、当llt、 患者と医療の関係というものも、今とはまるで

違います。今日では患者さんにも、随分いろいるな立場が出てきています。まだまだ

β者さんの会とか組織は、アメリカなどのような力は、とてもないわけですが、でも:

70年代に比べれば、患者さんの立場と医療全体の立場や、医療をめぐる環境というも
のは変わつてきているわけでます。その中で、難病対策の中で何を力点に、どういう

ことをし下ぃくのかということ、そ|が 新しくできる戦略の会議な?か もしれなぃん
ですけれども、研究の立場なのか、救済の立場なのか、学術政策なのか、福祉政策な



のかそれはやはりある親度整然と議論 していかないと方向は決まらないのではないか

思います。さらに、̀時 lll軸 でも視野に、余り個定的でなく対● していかないといけな

い分

"を

あると思 うので、そのノウハウみたいなものを是非、堡健医療科学院?夕 |ご

やつていただきたいと思います。そうでないと、結果的にはものすご

`ダ

ブることを

してぃた[い うこともt長 い歴史軸で見ていけば、あるのだと思います。先ほど高原

先生がおらしゃったような、制度の欠陥o問題も、おぼろげには伺つてレ〕たんですけ

れども、今日改めて伺うと,不値かなデ=夕 の集積というキで、決定的な欠陥だと・E・

います。そうしたこをも含めて間超の所在を整然とさせぞ議綸してぃら、ないと、限ら

れた財源の中で、幾らお金があつても足りない、とぃうことになりかねないのではな

ぃか、そこのところを痛感しますので、是非よろしくお願いしたいと思います。

うまく申し上げられなくて済みません。

O金澤委員長 大変よくわかりました。   i

■縮ですが、私もちよつと言わせて1、ただき
～
いと思います。    _

多分、ちよらと誤解があぅのではないかと思 うんだけれ ども,|の難病に対tる 対

策の出発点は、福祉でltな いと思し`ますよ。そ うではな、て、御承知かもしれないで
,

すが、スモンという病気がありました。 これは結果的には薬害ですけれ ども、そのス

モン本質がわからなかつた時代に、解明のために国がお金を出して、研究事をつ く?

t、 わっとや?■ 1結果がすぐ出た|わ
けですもこういう|り 方というの

1ま
、今1草 7

難病の解決には非常にぃぃ方法なのではないかとい うこ と,1た し力)昭 和 47年 ぐらい

にこう0｀ う制度ができた。それ以後に始まつたのは、患者さんたちに御協力をいただ

いた見通りとして、医療姜をお支払する,免 除するとぃうことヽヵヽら出発tそ ぃたはず

なんです。                               1
です力ヽら(登録をなきる方々は、つまり医療費の補助を受けう方々は、研究に協力

をす:と いうのが条件だつたII午 です。ですから、単な/● 福祉の話そはないんですね。

逆に言うと、これが一番日本的だつたと思うんですが、ただ、それ力`だんだん忠者さ

んとおつき合いをしていると:こ れぐらし1は やはり援助してあげたいと思つてしまう

わけです。そうすると、,は り現場で書く警,鈍 るわ:すであり事して、だめというわ

けにはなかなかいかなしヽというものもあるわけです。そういう氏古ちがあるわけです。

でチから、これををうするかという・こと|1考 えないといけないと思うんですね。

何て言ぅのでしようか:自 分の病気のことを調べてもらいたいというお気持つが患

者さんたちに多いということは、一方では強く感じるんですが1医療費の補助がない

|した受合、これだけ御協力がいただけたか
|い う問題も一方■1ま |る :そ の辺?解

析というのは、大:変 難しい問題ですね。

もつともつと難しいのは、一旦補勁蕉始めると、切0こ とができない●いう、こ|で

す。こればこういうなかなか治りにくい、悪らく治らないような病、の場合には、常

につきまとう間輝で、入リロを絞った方がいいのか、わるいは撃りつつ卒業生を出す

べきなのか。ワーキングシ■アではありませんけれど、、みんなで少しずつ分け合,

ように方向転換すべきなのか、ν`ろんな考え方があろうかと思うんです。     |
でも、やはり大事なことは、恐らく財源には限界があるだろうということだと思レ

)

ますので、そこをどう折合いをうけていくかですね。・              |

伊藤|ん 、どう●.        :            :        |
0伊藤委員 これは是非患,者 団体としても、一言お願いしておきたいと思います。 |

第も回あ委員会のときに発表させていただきましたけれども、忠者団体としても、
|

今の難精対策のまま進めてし`くと、当然先生方がおつしゃぅような問題力,い つばい|
てくるわけですから、今の難病対策というのは、研究ということ|、 医療費の助成と

し、ぅことが一体になつているわけですね。その中で0ま ざまな問題が起きてきますしt

財源の問題も起きてきますので、思者団体としての意見ということで、第9回 の委員

会でなどもがだ案させていただいた|は ヽ難痛対策と
,ヽ

う?は研究に特化すがき,11

ないか。.医療費の問題というのは、やはり別なところ。この保健医療施策のところ1:

あるのではないなということを発
=さ

せていただき事した。そういうⅢでは、このド
イツのような年間所得2%(一般でも2%と いうことは本変ありがたい話なんです。

現在、百本ですと、高額医療費あ助成制度を使つても、
:所

得の少ない方は午FHI所 得

の 100%と か、120%と いうパターンが遅きているわけです。そういう意味では、まず、
|

所得:ヒ 対しての負担をどうするかというは療費の問題と、難病村策とし、行う人き研

究とか、さまざまな体制整備?話というのは、やは ,切
'離

して餞綸をしてい■だ力
:

ないと、同じところをずつと堂々巡りするわけですから、是非そ,点 もお願いしたい。

ある新聞マすけ■ども、昨日、今日と大きなニュース、琴甲
の第

1面
トップに出

下
いますけれィも、特″案をやめて容

弩
が悪化したと。これは自血

"の
,者 |んのこ

ヽ
ですけれども、薬代がなくて払えなか

ァ
たということで｀治泰を中断して、悪化す|

とぃうことが大きく出てい事すがt_こ れはがんに限らずヽほかの疾患でもあるゃけで、:

そ らい ぅ意味tは 、今
の国民t特に所筆の

ィ
ないような忠者 さんでも、どんな患者

|

ルでも一体で高額療姜費ρ助成が定額で決まっているとい うこキ自体が、非常
に大|

な問題で して、そこのところはきちんと担保されるのであれば、この難病対策とい ,

のは、今、言つたように、研究や体制整備に特化 していく。それはなどもの提案で|
ります。

ただ、本当に大前提になるのは、日本の保健医療制度が、所得の多い人、少なぃ人、・

病名に限らず、きちんとお金があつてもなくても、医療が受けられるという体制にな

ることが大前提なんですが、そ ういう方口|こ 是非持?て い吉た:い |、
保険全体ャ動力

:

すの力r大 仕事なわけですから、大変だとすれば、少なくとも百額療養費制度を大至急

変えてい くとい う提案 もしていただければあ りがたいと思います。         1
0金澤委員長 どうもありがをうだざtヽ ました。ほη`にございすすか。      |
葛原基負、どぅぞ。  1                          1



: ○葛原委員 最初に中甲課長補佐から説明がありましたパワーボイントの6ベージの

難病対策の課題というところにも書いてあるんですが、実は先ほどから何度も出てい

ます難病研究と救済とが,緒になつているということの唯―の例外が、例の去年から

つきましてllL病 の 100億 円という予算でして、ここにある177疾 患という研究奨励分

野というのは、今まで日の目を見なかった難病に初めてお金が、しかもある種のひも

付きで―はなくて投下されたわけです:

ですから、これはばらまきではないかという御意見も一部にはあるんですが、今ま

し ,は ,名 のお墨付きでないと研容費が賞えなかった,非常に稀Ⅲ本当のレアディジー
ミ  ズが初めて取り上げられたということでは画期的です:私はこあ 177疾患を取り上げ

られたという?は ヽある種の非常に賞事す
べき政策だつ|と 思って

|ヽ ます。これが 3

年でどういう結果になるかわかりませんけれども、ゃはりときどきはこういう形のこ

とをやっていただかないと、お墨付きでない病気はいつまで経つても日の目を見ない

という■とで、これは非常に高く評価しておりますし、是非続けていただきたいとい

うことを追

"し

ておきます。                1
o金澤委員長 どうもありがとうございました。そろそろよろしいでしょうか。 1

それでは、今日の難病対策委員会はここまでということにさせていただきます。御

協力ありがとうございました。

以 上

○照会先

厚生労働省健康局疾病対策課

te1 03-5253-1111

(内 線  2355・ 2356)

fax 03-3593-6223




