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今後の難病対策のあり方に関する研究

(資料編 )

国立保健医1療科学院 林 謙治

資料① 米国における希少疾患対策の概要

(定義 )患者数が20万 人未満。(約 6′8oO疾患:患者数推計2′ 500万人)代謝異常、神経難病、希少がんを合む。

(特色 )希少疾患の原因解明および治療法(治療薬)開発に主眼を置く。特に、遺伝子情報のデータベース化と臨床デニ

タとのリンクについても整備が進んでいる。背景としては、1980年 初期に患者家族による政府への希少医薬品開発を
求めた運動を契機とする。

1983年 希少医薬品法(01phan,rug Act}:製薬企業に一定期間の排他的販売権付与と研究開発に対する税制優
遇措置を実施。以来、340以上の希少疾患治療法がFDAによって認可。

1903年 (1989年‐)希少疾患研究対策室{oF:ce 6fRare OLeases Rёsearch)設置:米国保健福祉省下の国立衛生研
究所(National!ns■ ute of HcaLh)内 にて、希少疾患に特化した研究の推進支援を目的とする。研究に関する提言お
よび研究費の助成・調整、研究者支援(教育研修)、 患者・家族への情報提供等を行う。
2o02年 希少疾患対策法(Rare DLeases Act Of 2002)1上 記責務の法制化。

(治療を目的とする臨床研究推進 )

2003年 希少疾患臨床研究ネットワーク(Rare Dお eases Clぃ たai Rese● ćh Nltwork:RDCRN)

全米臨床研究関連施設をネットワーク化(国立研究所7施設が運営関与)。 登録者約5′000人 (2009年 10月 )。 主に疾
患タイプごとに複数の医療・研究関連施設がコンソーシアムを結成し、臨床研究を実施(5年間計画 :予算約102億
円 )

蒜群鎚墓鯉睫黛ζ編 よ‖ぷ1騨T質電肝盤獄憲急蘇塵誕易メ荒11昇ξ翠殿しン
バニは通年でミーティングを行つている。議長はRDCRN運営委員会における投票権を有する。
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資料②■欧州(EU)における希少疾患対策のllI要

(定義)1万人に5人未満(o.5/10万 )の発症率。約7′000種類(ほとんどが遺伝子欠損:周摩却やその

後の環境汚染も要因)。 効果的治療法がなく、初期診断時のスクリーニング、その後の効果的処

置がOoL向上、寿命をのげす。Eりで3′ 600万人の患者を想定。

(特徴)lu健康研究プログラムにおいて公衆衛生上の最優先事項とされている。

(方針)①難病に対する認識と知名度の改善 ②難病に対するEU加盟国それぞれの国家プラン支援

③ヨーロッパ全体での強調と連携の強イじ:研究をさらに進め、情報を共有し、専門化が対応でき
るよう欧州ンフテレンスネットワ=ク形成。多日間の専門家難病センタニの連携強化。

―プログラムは欧州委員会で採択され、予算は{2oo8‐2013)3億 2′ 150万ユT口計上(2009年 単年度4′ 848万

ユーロ)

1999年「オTファンドラツグ規 則 J(Regdauon(EC)No 141/2000 of the Europё an Panhment and of the Councll

Of 16 Decё mber 1999 on orphan medicinal prOducts)

・ EU Task Force Rare Dteases:EUに おける公的機関し各組織の補助t臨床検査および診療 (リファレンスセン

タ‐)、 質管理、ベストプラクテイスのガイドライン作成、スクリーニング、診断、ケア、疫学調査、EUレジスト

リT(登録).ネットワーク化・アドホック調査、EUレベルでの施策形成くなどを行うも

・ Rare D“eLse Task FOrce(RDTF):2004年 1月 設立 E∪における希少疾患罹患率・死亡率に関するデータを収集。
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○医療費 :財源は保険料十目的税(CSG※ 1他
)で償還払い

保険料{54%〕十目的税不2(38%〕

1811億 1■■口(約

'り

じ円}|‐1年′%11115)

開業医医療:3217%

病1院‐医療|.:■ 20/。

薬剤処方 :36.4%

※l CSG:一般福祉税。租税であるが家族手当や医療費等に使途が特定されている。稼働所

得口資産所得口投資益・競馬等獲得金などが課税対象。CMU:普遍的疾病給付 :地域保険

※2目 的税には、CSGの ほか、タバコ税、アルコール税などが含まれる

※3自 己負担分に対する保険 (補足保険)を併用することが一般的 (全世帯の90%以上 )

○希少疾患患者に対する医療費軽減制度

保険料t16%)

||■債|■lr約■■え|:|||●轟な||¨

'外来1診療:初診時■01四‐半期毎)

薬剤処方110%(CSl tloの範1囲‐内 )

※ 一般的な年間患者負担額の上限はt世帯の年1間実質所得の2%
年FE5患者負担額の減免は、連邦共同委員会(GBA)がガィドラインで、重症
慢性病患者として同じ病気で四半期に1度以上医師を受診し、1年以上治療
が継続しているなどの条件を定義している。

0希少疾1患
1患煮1手対する医療費軽減制度

総1医療費1対‐0う1比

自己負担※3

1ユ‐口〒約125円

O医療費 :財源は保険料で定額負担だが支払い上限あり

1経医療1費1対011比

|| ■自己負担沐

1■■|■約125由



0医療費 :財源は■般税で一定の負担以上は無料

主な財源 一般税 {地方
'0%+中

央20%)

自己負担※

1クロ■ナ≡約13:2円

外来診療 :1回 100-300タ ロ■ナ(上限あり)

薬剤処方 :累計額により逓減 (上限あり)

※外来診療の自己負担上限は1年間900クローナ(約 1.2万円)

※薬剤費の自己負担額の上限は、1800クローナ(約 2.4万円)

※ 自己負担額や減免措置などは、各ランスティング(県に相当)によって異なる

○希少疾患患者に対する医療費軽減制度
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米 国
日 本

研究奨励分野※

アンジェリレマン、レット、プラダー・ウィ
リー症候群コンソーシアム

アンジェルマン症候群 O
レット症候群 ○

プラダー・ウィリー症候群 ○

希少自律神経性疾患臨床研究コン
ソーシアム

多系統萎縮症(MS′→ ○

工受容器反11不 全

自己免疫性自11‖ l経ニューロ′`シー

卜t粋 自11神 経iF全症(PAF)

低)E腋 1■体位性 71rt拍症候1祥 (hP0 1ヽ )

ンβヒドロキシラーゼ久損症(DBllD) △

脳血管形成不全コンソーシアム

大脳 rlll綿 状血管llfrlの進行 △

スタージ・ウェーーバー症候群 ○

i童 伝性出血性末オ肖lL竹拡張症

神経学的チャネロパシー臨床研究
(CINCH)

i\r r dc,r'sen -'l-l wilfrrl ti lff:

発作性失調症

非ジストロフィー筋緊張症 ○

ジストニーコァリション

局「,71Lジ ストニ ○

」預部ジストニ, ○

‖民‖命垣li十 ○

痙撃rli発 声1嘩害 ○

1雌指顔而ジストニア、‖支ジストニ7・ ○

粘液線毛クリアランスの遺伝子疾患

11発性線毛機能不
`ま

P(:D)

疑川包llLiil糸 |口権((jF) ○

偽1■ lltア ルドステロンリ在(P11=ヽ ) 〇

腎結石ならびに腎不全の遺伝的原因

原発性 i■ iシ ュウ酸尿 li

シスチン尿 lil・

ジヒドロォキシアデニン尿 ,11

l)cn Lliij

同種造血幹細胞移植後の免疫介在性
疾患

Jl皮 症

|‖ ■llli和‖気11支炎 ○

兜発ヤL急性グラフト対宿主1'(Cヽ′|ID)

遺伝性ニューロパシーコンソーシアム
(シャルコー・マリー・トゥース病(CMT)

」Ml・ 1、 便性遺伝性脱髄性ニュニロバシ ○

EM「 2、 優性遺伝1」11咄 索ニューロバシー O
ごヤ11｀4、 劣性遺伝性ニューロバシー O

ライソゾーム疾患ネットワーク

ムコ多糖Jll(MPS) ○

MPS.日・疾患 ○

ボンペ病 ○

じ型ニーマン・ビック病 ○

Wiタンパク症 ○

tt :l' tV -,' ).lt\ 〇

晨発7L児型セロイトリ71Nフ スチンllT_(LINCL) ○

lV型ムコリピトーシス ○

ヘキソ`り‐ミニダーゼ久投li ○

フラ・プリー病 ○

パッテンリルi ○

唾液腺がんの分子および疫学的特徴

粘表皮がん(NIEC)

l泉 様葉月包/J｀ /1ノ (′ C`C)

朦がん(ACC)

ネフローゼ症候群希少疾患臨床研究
ネットワーク

巣1人分節性系球体F更 fヒ症(FSCヽ ) ○

畿小変fと
'リ
ネフローゼ,jl it‖子(ヽ lCI))お Lび ,l・li■‖卜,11(ヽ 1ヽ ) ○
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北米ミトコンドリア疾患コンソーシアム

トコンドリア‖1筋 ■:・ ″L鷹アンドーシス・11■ 中性症餞 ‖1(MI‖ ヽヽ ) ○

ミトコンドリア服当筋症(ヽ4NGIE) O
レーパー道伝11泄 ‖:11症 01に ,ヽ )、 111()ヽ 13に びジストニア
リ‐―,111111 ○

脳筋症 ○

悩筋症ALヽ 様症候群 ○

ニューロ′tシ ー、l■ J"失出 綱‖I色 素変1■ l11111(ヽ
=ヽ

RIり ○

FItti童 伝性リー症候群佃lLS) ○

家族性両lu線 条体峡死(FBSN) ○

t1'1,!i.)zl'nz 7 ○

CoQ久 損1' ○

脳 症 O
′亡ヽ脳筋症 ○

由質ジストロフィー/尿洵‖情
:疾

患 O

fし りllFl'iT IJ"i`n,11 O

ポルフィリン症希少疾患臨床研究コン

ソーシアム

1(ル フ f́リ ン症 :急性‖‖久性ボルフ rリ ン症(AIP) ○

異
jr lボ ルフ「リンjll_(ヽ ′P) ○

lil伝 1生コツ
.口

"tル

フ fリ ンfl三 (卜 1(]P) ○

アミノti′ リレハ1デヒドラクーゼ矢11‖■ホ4フ ィリンサ11(=ヽ :川 リ ○

晩発ILソ支1綺 ,ドルフィリンリ立(P(:1｀ ) ○

赤芽球型プロトボルフィリン,正 (EPP) ○

先天性ポルフ fリ ンjil CP)
○

原発性免疫不全症治療コンソτシアム

原子こ性免疫不全li:it症 観合免疫不全症(S(llD) ○

ウ rス コッ|
・ヽアルドリッチFF候 ‖千(WAヽ ) ○

腱性内

'11[症

(〔lCD) ○

脊髄小脳失調症 rri逝 ′
J、川悩メモil月 ,1三 :SCA l、 2、 3、 6 ○

ステロールならびにイソプレノイド病コ

ンソーシアム

じJ望 ニーーマン・ビック病

スミス・レムリ・ノ
‐ビッツ症候 lll △

シェーーグレン・ラルソン
'た

候畔 △

メバロン西1キナー ビ欠夕l■ :

高I=Dli ttlll

‖
`け

ん黄色llllii((「 Tヽ ) ○

? l.A-.rv-- lv l]i![;i. ○

尿素回路異常症コンソーシアム

N― アセチルグルタミン西

'合

成百孝」((N′ (ヽiS)欠投lt ○

カルバモイルリン酸合成酵素 1(CPS)欠 11症 ○

オルニチントランスカルバミラー‐
l・ (01｀ C)欠 llilil ○

ィルギニノJ/ヽクハ1合成n半 I欠‖1,11(古 典11シ トルリン1111) ○

シトリン久損症 (2型シトルリン山L症 ) ○

ルギニノコハク百1リアーゼ欠11'I(ア ルギニノコハク百1尿 lll) ○

アルギナーゼ欠IFl症 (高アルギニン11症 ) ○

力
‐ルニチントランスロカー ビ欠損症候群(HHIl) ○

脈管炎臨床研究コンソーシアム

ク]:ク'サ ―́―″1,111[lt(ヽヤC) ○

崚微鏡的多発11雹
:炎

(ヽlP,ヽ ) ○

チャーグ・ストラウス症候畔((;ド S) ○

詰節セL多 発動‖民炎(PAN) ○

高安動lllk炎 OAK) ○

巨詢1胞 (“1,「)lll脈 炎(C(1ハ ) ○

〇・・・日本の疾患と米国の疾患が完全に一致していると考えられるもの

△…・日本の疾患と米国の疾患が一部一致していると考えられるもの

※…・研究奨励分野については、平成21年度の対象疾患とした
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