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難病指定医研修①
医療費助成制度を中⼼とする我が国の難病対策と

指定医の役割について
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研修の内容

１ 難病の医療費助成制度について

２ 指定医について

３ 指定医療機関について

４ 検査や診断が困難な場合

５ 指定難病患者データベースについて

６ その他
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研修の内容

１ 難病の医療費助成制度について

２ 指定医について

３ 指定医療機関について

４ 検査や診断が困難な場合

５ 指定難病患者データベースについて

６ その他
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○発病の機構が明らかでなく
○治療⽅法が確⽴していない
○希少な疾病であって
○⻑期の療養を必要とするもの

難 病難 病 患者数等による限定は⾏わず、
他の施策体系が樹⽴されていない疾病
を幅広く対象とし、調査研究・患者⽀
援を推進
例︓悪性腫瘍は、がん対策基本法において体

系的な施策の対象となっている

指定難病指定難病

難病のうち、患者の置かれている状況からみて
良質かつ適切な医療の確保を図る必要性が⾼いもので、
以下の要件の全てを満たすものを、
厚⽣科学審議会の意⾒を聴いて厚⽣労働⼤⾂が指定
○患者数が本邦において⼀定の⼈数（注）に達しないこと
○客観的な診断基準（⼜はそれに準ずるもの）が確⽴していること

（注）⼈⼝のおおむね千分の⼀（0.1％）程度に相当する数と厚⽣労働省令において規定している。

医療費助成の対象

○ 難病法では、難病を「発病の機構が明らかでなく、治療⽅法が確⽴していない、希少
な疾病であって、⻑期の療養を必要とする疾病」と定義し、幅広い疾病を対象として調
査研究・患者⽀援等を推進している。

○ さらに、同法では、難病のうち、患者数等の⼀定の要件を満たす疾病に対して、医療
費助成を⾏っている。

医療費助成の対象となる「指定難病」とは
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○ 対象者の要件 ・指定難病（※）にかかっており、その病状の程度が厚⽣労働⼤⾂が定める程度で
あること。
※①発病の機構が明らかでないこと、②治療⽅法が確⽴していないこと、
③希少な疾病であること、④⻑期の療養を必要とすること、
⑤患者数が本邦において⼀定の⼈数に達しないこと、
⑥客観的な診断基準が確⽴していること、
の全ての要件を満たすものとして、厚⽣労働⼤⾂が定めるもの。

・指定難病にかかっているが、その病状の程度が厚⽣労働⼤⾂が定める程度ではな
い者で、申請⽉以前の12ヶ⽉以内に、その治療に要した医療費総額が33,330円
を超える⽉が３⽉以上あること。

○ ⾃⼰負担 患者等の所得に応じて、治療に要した費⽤について⼀部⾃⼰負担がある。
○ 実施主体 都道府県、指定都市（平成30年度より指定都市へ事務を移譲）
○ 国庫負担率 １／２（都道府県、指定都市︓１／２）
○ 根拠条⽂ 難病の患者に対する医療等に関する法律第５条、第31条第１項

医療費助成の概要

110疾病（平成27年１⽉）→ 306疾病（平成27年７⽉）→ 330疾病（平成29年４⽉）→ 331疾病（平成30年４⽉）
→ 333疾病（令和元年７⽉）→ 338疾病（令和３年11⽉）→ 341疾病（令和６年４⽉）→ 348疾病（令和７年４⽉）

対象疾病

○ 指定難病の患者の医療費の負担軽減を図るとともに、患者データを効率的に収集し治療研究
を推進するため、治療に要した医療費の⾃⼰負担分の⼀部を助成している。

○ 助成対象者は、①症状が⼀定程度以上（重症）の者、②軽症だが医療費が⼀定以上の者とし
ている。

指定難病患者への医療費助成の概要
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医療費助成の主な流れ（右図）
①難病患者は指定医を受診
②指定医は、診断書を作成して患者に渡す
③患者は診断書その他必要書類を添えて
都道府県・指定都市に提出する

④都道府県・指定都市において、医療費助成の
認定基準（※）を満たすかどうか審査

⑤後⽇、認定・不認定の審査結果が患者に
通知される

患
者

①受診

②診断書

③
申
請

⑤
審
査
結
果

診断書
(臨床調査個⼈票)

指定医

診断書を作成し
患者に渡す

⾃治体
③患者が診断書を提出
④⾃治体が認定審査

医療費助成制度の流れ（イメージ）
○ 指定難病患者が医療費助成を受けるためには、指定医が作成した診
断書（臨床調査個⼈票）を都道府県・指定都市に提出する必要がある。

（※）認定基準
① 指定難病にかかっており、その病状の程度が厚⽣労働⼤⾂が定める程
度である者（認定基準①）

② 指定難病にかかっているが、その病状の程度が厚⽣労働⼤⾂が定める
程度でない者で、申請⽉以前の12か⽉以内に、その治療に要した医療費
総額が33,330円を超える⽉が3回以上あること（認定基準②）
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医療費助成の認定基準①症状が⼀定程度以上（重症）の者

診断基準 重症度
分類

指定
難病

満たす

満たさない

助成対象

対 象 外

○ 医療費助成の対象となるのは、国が定めた指定難病にかかっている
患者（診断基準を満たす⽅）のうち、病状が⼀定以上の⽅（重症度分
類を満たす⽅）である。

該当

⾮該当

病状が⼀定以上か
（重症度基準を
満たすか）

指定難病にかかっているか
（診断基準を満たすか）
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医療費助成の認定基準②軽症だが医療費が⼀定以上の者

診断基準 重症度分類

指定
難病

該当

⾮該当

助成対象該当

⾮該当

軽症⾼額該当※

⽉ごとの医療費総額が、33,330円を
超える⽉が年間3回以上ある⽅
（⼊院時の⾷事療養費および⽣活療養費は除く。）

原 則

※申請時に医療費総額33,330円の証明が必要
新規申請の場合は医療費申告書(領収書等の添付)
更新申請の場合は⾃⼰負担上限額管理表の提出

○ 病状が⼀定以上でない（重症度分類を満たさない）⽅でも、⽉ごと
の医療費総額が、33,330円を超える⽉が年間3回以上ある⽅は、軽症
⾼額該当として、医療費助成の対象となる。
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特定医療費の内容等について

１．医療を提供する者の範囲
特定医療費を⽀給できる指定医療機関の指定

の申請は以下の者が⾏うこととしている。（法
第１４条第１項ほか）
① 病院⼜は診療所の開設者
② 薬局の開設者
③ 健康保険法に規定する指定訪問看護事業者
④ 介護保険法に規定する指定居宅サービス事
業者（同法に規定する訪問看護を⾏う者に限
る。）
⑤ 介護保険法に規定する指定介護予防サービ
ス事業者（同法に規定する介護予防訪問看護
を⾏う者に限る。）

２．対象医療の範囲
指定難病及び当該指定難病に付随して発⽣す

る傷病に関する医療

３．特定医療費の⽀給対象となる医療の内容
① 診察
② 薬剤の⽀給
③ 医学的処置、⼿術及びその他の治療
④ 居宅における療養上の管理及びその治療に伴
う世話その他の看護
⑤ 病院⼜は診療所への⼊院及びその療養に伴う
世話その他の看護

４．特定医療費の⽀給対象となる介護の内容
○ 指定医療機関が⾏う以下のサービス
① 訪問看護
② 訪問リハビリテーション
③ 居宅療養管理指導
④ 介護予防訪問看護
⑤ 介護予防訪問リハビリテーション
⑥ 介護予防居宅療養管理指導
⑦ 介護医療院サービス
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研修の内容

１ 難病の医療費助成制度について

２ 指定医について

３ 指定医療機関について

４ 検査や診断が困難な場合

５ 指定難病患者データベースについて

６ その他
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難病法上、指定難病患者が特定医療費の⽀給申請に必要な「臨床調査個
⼈票」は、都道府県知事・指定都市市⻑が指定する「指定
医」が作成しなければならないとされています。
「指定医」以外の医師が作成した臨床調査個⼈票は原則無効となります。

そのため、

臨床調査個⼈票を作成する可能性がある場合、必ず事前に
指定医資格を取得してください。

また、後述する資格の「更新」や「変更」などの変動時期
には⼿続き漏れのなきようご留意ください。

指定難病患者を「診断」できるのは「指定医」のみ
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(1)職務 臨床調査個⼈票の作成
－臨床調査個⼈票は、医療費助成の認定審査のための重要なものであるとともに、難病医療の
調査研究のためにデータベース化される。

(2)指定医になるには、都道府県・指定都市へ申請⼿続きが必要

(3)指定医になったら、
患者さんが指定医にアクセスしやすいように、指定医の⽒名、勤務先の医療機関名と所在地、

担当する診療科名が、⾃治体のホームページ等で公表される。

a.更新申請 5年ごとに更新⼿続きが必要
※有効期間を過ぎると指定医資格は失効する。
※専⾨医資格を有する指定医以外は、更新のたびに研修の再受講が求められる。

b.変更届 勤務先の医療機関や担当診療科、連絡先などの変更があったとき
c.辞退届 辞退したいとき

指定医の職務と各種⼿続き
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難病指定医 協⼒難病指定医

専⾨医資格の有無

新規・更新どちらの臨個票も作成したい 更新の臨個票のみ作成したい

指定医S 指定医T 指定医C
あり なし（要研修受講） 要研修受講

※専⾨医資格
の証明書類
提出

○ 指定医には、患者の新規認定及び更新認定の際に必要な臨床調査個⼈票を作
成できる難病指定医と、更新認定の際の臨床調査個⼈票を作成出来る協⼒難病
指定医（指定医C）の２つがある。

○ 難病指定医と協⼒難病指定医いずれも、５年以上の「実務経験」があること
が前提条件。（「実務経験」は難病の診断治療に限らない。「５年以上」には
臨床研修期間を含む。）
○ 指定医S・指定医T・指定医Cは、実務上の呼称である。
○ 指定医Tと指定医Cは共に「研修」を受講する必要があるが、両者の役割の違
いから研修内容は異なる。
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研修の内容

１ 難病の医療費助成制度について

２ 指定医について

３ 指定医療機関について

４ 検査や診断が困難な場合

５ 指定難病患者データベースについて

１ 難病の医療費助成制度について

２ 指定医について

３ 指定医療機関について

４ 検査や診断が困難な場合

５ 指定難病患者データベースについて

６ その他
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指定医療機関とは

○ 難病法上、指定難病患者が医療費助成の⽀給認定を受けた場合、⽀給
対象となる指定特定医療は「指定医療機関」で受けることとされている。

○ 指定医療機関の指定は、病院、診療所、薬局の申請に基づき、都道府
県知事及び指定都市市⻑が⾏うこととされている。

(1)職務 指定特定医療について良質かつ適切な医療の提供
(2)指定医療機関になるには、都道府県（指定都市）へ申請⼿続きが必要
(3)指定医療機関になったら、
患者さんが指定医療機関にアクセスしやすいように、指定医療機関の名称および所在地、標

榜している診療科名が、⾃治体のホームページ等で公表される。

a.更新申請 「指定医療機関」指定の効⼒の有効期間は6年。※「指定医」の有効期間と異なる。

b.変更届 医療機関の名称や所在地、標榜診療科などに変更があったとき
当該医療機関の業務を休⽌・廃⽌・再開したとき
医療法等に基づく処分(病院等の開設許可の取消し等)を受けたとき

c.辞退届 1か⽉以上の予告期間を設けて辞退することができる
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指定医療機関療養担当規程について
○ 難病の患者に対する医療等に関する法律施⾏規則第四⼗条の規定に基
づき、指定医療機関療養担当規程を定めている。

指定医療機関療養担当規程（抜粋）

• 指定医療機関は、指定特定医療を受ける指定難病の患者の診療を正当な理由なく拒んで
はならない。

• 指定医療機関は、指定難病の患者⼜はその保護者から医療受給者証を提⽰して受診者
の診療を求められたときは、その医療受給者証が有効であることを確かめた後でなけれ
ば診療をしてはならない。

• 指定医療機関は、⾃⼰の定めた診療時間において診療をするほか、受診者が、やむを
得ない事情により、その診療時間に診療を受けることができないときは、その者のため
に便宜な時間を定めて診療をしなければならない。

• 指定医療機関は、受診者に関する診療録に健康保険の例によって医療の担当に関し必
要な事項を記載しなければならない。

• 指定医療機関は、診療及び診療報酬の請求に関する帳簿及びその他の物件をその完結
の⽇から五年間保存しなければならない。

• 指定医療機関が受診者について次の各号のいずれかに該当する事実のあることを知っ
た場合には、速やかに、意⾒を付して医療受給者証を交付した都道府県に通知しなけれ
ばならない。
⼀ 受診者が正当な理由なく、診療に関する指導に従わないとき。
⼆ 受診者が詐欺その他不正な⼿段により診療を受け、⼜は受けようとしたとき。
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研修の内容

１ 難病の医療費助成制度について

２ 指定医について

３ 指定医療機関について

４ 検査や診断が困難な場合

５ 指定難病患者データベースについて

６ その他
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検査や診断が困難な場合
○ 必要な検査の実施や、診断が困難で、臨床調査個⼈票が⼗分に記載できな
い場合、他の適切な難病指定医を紹介できるよう、難病に対する地域の医療
提供体制や、全国的な医療⽀援体制について理解しておく必要がある。

○難病診療の拠点となる病院
難病診療連携拠点病院（略称︓拠点病院）

・難病医療全般について県内の中核的な病院
・県内では対応困難な場合には難病医療⽀援ネットワークを活⽤し、県外と連携する
・相談窓⼝の設置

難病診療分野別拠点病院（略称︓分野別病院）

・特定分野の難病医療に係る拠点
・当該専⾨分野の診断や治療に必要な検査が可能であるが、診断がつかない場合や治療により
症状が軽快しない場合等には連携拠点病院と連携し、適切な医療機関等に相談・紹介を⾏う

難病医療協⼒病院（略称︓協⼒病院）

・拠点病院、かかりつけ医、福祉施設等からの難病患者の受け⼊れや紹介等を⾏い、⻑期療養にあたり必要な
医療と福祉を繋ぐハブとしての役割を果たす

各都道府県の指定状況については、難病情報センターを参照してください。
http://www.nanbyou.or.jp/entry/5215 18



⼀般病院・診療所
（かかりつけ医等）

紹介・逆紹介

２次医療圏
在宅医療等

研修

⼩児期の
診療科・
医療機関

連携して
移⾏期医療
に対応

難病対策地域協議会
（医療・福祉・教育・就労⽀援等の

関係者により構成）

受診

情報収集

照会

照会、
指導・助⾔

⻑期の⼊院療養
（関係機関の例）
・国⽴病院機構等

研修

連携

難病情報センター
⼩児慢性特定疾病
情報センター

照会

難病診療連
携拠点病院

難病診療連携コーディネーター

難病診療カウンセラー

事務局

療養⽣活環境⽀援、
就労・両⽴⽀援
・難病相談⽀援センター
・ハローワーク
・産業保健総合⽀援センター
障害福祉サービス等

難病医療連絡協議会

報告
評価等

国⽴⾼度専⾨
医療研究センター

難病
研究班

各分野の
学会

IRUD
拠点病院

患者

拠 点 病 院 等

難病医療⽀援ネットワーク

都道府県内の医療提供体制都道府県内の医療提供体制

難病医療
協⼒病院

難病診療
分野別拠点病院

都道府県内の医療提供体制都道府県内の医療提供体制

保健所

○ 「できる限り早期に正しい診断が受けられ、診断後はより⾝近な医療機関で適切な医療を受けることができる体制」を整
備するため、都道府県が指定する難病診療連携拠点病院や難病診療分野別拠点病院が中⼼となって、難病医療⽀援ネット
ワークと連携しながら、難病患者に対する相談⽀援や診療連携、⼊院調整等を⾏う体制の整備を⾏うこととしている。

難病の医療提供体制のイメージ（全体像）
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研修の内容

１ 難病の医療費助成制度について

２ 指定医について

３ 指定医療機関について

４ 検査や診断が困難な場合

５ 指定難病患者データベースについて

６ その他

20



指定医が作成した臨床調査個⼈票の情報は
指定難病患者データベースに登録されます

○ 患者本⼈から第三者提供の同意が得られた臨床調査個⼈票を国が管理するデータベースに格
納。

○ 難病・⼩慢データベースに格納された情報は、同意に基づき、2019年度から研究班等に対し
提供。

○ 令和６年４⽉より法定化。⺠間事業者等を含む幅広い主体に対して、審査委員会による審査
を経た上で、匿名化した形での第三者提供が可能となっている。また、登録対象者を拡⼤し、
軽症の指定難病患者もデータ登録が可能となっている。

21



【患者情報】
・告⽰病名、告⽰番号
・保険情報
・⽒名
・以前の登録⽒名
・住所
・⽣年⽉⽇
・性別
・出⽣地

【基本情報】
・家族歴
・発症時期
・社会保障（介護認定）
・⽣活状況
移動の程度
⾝の回りの管理
ふだんの活動
痛み／不快感
不安／ふさぎ込み

・⼿帳取得状況
・⼈⼯呼吸器等装着者認定基準

診断のカテゴリー
（判定基準）

・軽症／中等症／重症
・疾患特異的重症度分類

① 診断基準

② 重症度分類

・病型分類
・臨床所⾒
・検査所⾒
・遺伝学的検査
・鑑別診断

・臨床所⾒
・検査所⾒
・発症と経過
・治療履歴
（薬物療法、
外科的治療）

特記事項
（⾃由記載欄）

・医療機関名
・指定医番号
・医療機関所在地
・医療機関電話番号
・医師の⽒名
・記載年⽉⽇
・診断年⽉⽇

・担当⾃治体名
・受理⽇
・公費負担者番号
・認定／不認定
・研究同意の有無
・受給者番号
・有効期限
・階層区分
・軽症者登録
・保険情報

２.医療費⽀給審
査項⽬

３.研究班の調査
項⽬

１.患者情報、基
本情報 ５.医療機関情報

４.⼈⼯呼吸器に
関する事項

６.⾏政欄

臨床調査個⼈票の項⽬
○ 臨床調査個⼈票には、⽒名・⽣年⽉⽇といった基礎的な情報のほか、医療費
助成の⽀給認定の審査に必要な診断基準及び症状の程度に関する情報、研究に
⽤いられる臨床所⾒や検査所⾒等の情報が記載されている。

22

・使⽤の有無
・開始時期
・離脱の⾒込み
・種類
・施⾏状況
・⽣活状況



研修の内容

１ 難病の医療費助成制度について

２ 指定医について

３ 指定医療機関について

４ 検査や診断が困難な場合

５ 指定難病患者データベースについて

６ その他

23



患者患者

患者・家族会

保健所を中⼼に、「難病対策地域
協議会」を設置するなど、地域の
医療・介護・福祉従事者、患者会
等が連携して難病患者を⽀援

医療機関等
（難病指定医等）

適切な治療を受けたい
在宅療養を受けたい

働きたい

保健所

快適に
⽣活したい

不安

福祉サービス

難病相談⽀援センターについて

○各種相談⽀援
（⽣活情報提供、各種公的⼿続⽀援、⽇常⽣活⽀援）

○就労⽀援（難病患者就職サポーターと連携して実施）
（①在職中に難病を発症した⽅、②就労を希望する⽅向け）
○地域交流会等の推進
○難病患者に対する出張相談
○難病相談⽀援員等への研修、情報提供
○ピア・サポートの実施、ピア・サポーターの養成
○地域の様々な⽀援機関への紹介 等

ハローワーク
障害者就業・⽣活
⽀援センター

難病相談⽀援センター
（難病相談⽀援員／ピア・サポーター）

⽀援相談
「難病患者就職サポーター」
難病の特性を踏まえた職業相談、
事業主に対する難病患者の雇⽤
管理等に関する情報提供等
（ハローワークに配置）

連携

○ 難病相談⽀援センターは、難病の患者の療養や⽇常⽣活上の様々な問題について、患者・
家族その他の関係者からの相談に応じ、必要な情報の提供・助⾔を⾏う機関である。

○ 現在、都道府県・指定都市に概ね１カ所設置されており、難病の患者等の様々なニーズに
対応するため、地域の様々な⽀援機関と連携して⽀援を実施。
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臨床調査個⼈票記⼊の
留意事項



⽬次
1. 全体の考え⽅について
2. 全体の記⼊⽅法について
3. 各項⽬への記載について
4. 診断基準等のアップデートに係る取り扱いについて



1. 全体の考え⽅について

新規申請・更新申請にかかわらず診断のカテゴリーを含めた
「診断基準に関する事項」及び「重症度分類に関する事項」に
ついて、研究利⽤の観点からも全ての項⽬を記⼊することが
望ましい。ただし、以下(次ページ)の①〜③の枠線の規定がある
ものについては、その規定に従って記載する。



〇臨床調査個⼈票の書き⽅

※更新申請時に＜診断のカテゴリー＞項⽬を確認す
る項⽬の中に、新規申請時にのみ記⼊する「太線」
の項⽬が存在する臨床調査個⼈票あり。

更新申請新規申請枠線
記⼊必須記⼊必須①細線

必須ではない記⼊必須②太線
記⼊必須必須ではない③点線



②太線

①細線

①細線

更新申請新規申請枠線
記⼊必須記⼊必須①細線

必須ではない記⼊必須②太線
記⼊必須必須ではない③点線

〇臨床調査個⼈票の例
（診断基準に関する事項）

②太線

①細線



①細線

〇臨床調査個⼈票の例
（重症度分類に関する事項）

６か⽉以内の最重症⽇で判定する。

更新申請新規申請枠線
記⼊必須記⼊必須①細線

必須ではない記⼊必須②太線
記⼊必須必須ではない③点線



• 病名診断に⽤いる臨床症状、検査所⾒等
 いずれの時期のものを⽤いても差し⽀えない

※診断基準上に特段の規定がない場合
※当該疾病の経過を⽰す臨床症状等であって、確認可能なものに限る

• 重症度分類等
 直近６ヶ⽉間で最も悪い状態を記載する

• 「診断基準に関する事項の検査所⾒等」と「重症度分類に関する事項」の状況が異
なっていることもあるが、重症度分類に関する事項に記載されている状態をもって、
重症度分類を判断されたい。

診断基準及び重症度分類については、「指定難病に係る診断基準及び
重症度分類等について」（平成26年11⽉12⽇健発1112第１号健康局
⻑通知）を参照の上、記⼊する。

〇診断基準及び重症度分類の適応における留意事項



2. 全体の記⼊⽅法について

(1) 基本情報
①パソコンにて⼊⼒・作成

• ⼿書きは極⼒避ける（OCRで読み取るため）
※⼿書きの場合、判読できるように記⼊する。

〇下記のURLから臨床調査個⼈票のPDFファイルをダウンロードする
http://www.mhlw.go.jp/stf/seisakunitsuite/bunya/0000084783.html

※不具合が⽣じる場合があるため、最新のAdobe Acrobat Readerを使⽤すること



(1) 基本情報
②⼿書きの場合 → ボールペンで記載

③書き損じの場合 → できる限り再度作成
→ やむを得ない場合、⼆重線で訂正

④チェックボックス → 「レ」を記⼊（塗りつぶし不可）

⑤新規・更新の項⽬（１ページ⽬） → 必ず記載する
指定医番号（⾏政記載欄の前ページ）→ 必ず記載する
記載年⽉⽇（⾏政記載欄の前ページ）→ 必ず記載する ※年は「⻄暦」で記⼊
診断年⽉⽇（⾏政記載欄の前ページ）→ 必ず記載する ※年は「⻄暦」で記⼊

⑥臨床調査個⼈票は必要時更新されるため、最新版を選択し記載



(2) 記⼊欄外について
①タイミングマーク■と帳票ID周辺 → 汚損・破損のないよう留意する

• 臨床調査個⼈票の右上、右下、左下にあるタイミングマーク及び右下の帳票
IDが、OCRによる読み取り時に重要な役割を持つため。

②ホチキス留め → 左上1か所は差し⽀えない
※両⾯印刷の場合に裏側のページのタイミングマークに

かからないように注意する。

③厳禁事項
• 次ページのグレーで⽰している部分及び右側余⽩への記載(✓など)や押印
• 様式の改変(網掛け、太枠、縮⼩プリント、⾃由記載欄の拡張など)
 OCRでの読み取り精度維持のため。また、未実施の検査があった場合など、

記⼊しない複数の⾏に斜線を記載するなどは⾏わない。



(例)
8mm

8mm

3mm

3mm
臨床調査個⼈票 □新規 □更新

・枠の周りは、2mm以上の
余⽩を設定する。

・他の帳票も同様に線の周り
には余⽩を⼊れる。

・⽤紙の外側は5mm程度以上
の余⽩を⼊れる。

・画⾯上の⿊⾊■マークの⽤紙外側に向かって8mm〜
には余⽩を⼊れる。

・内側付近3mm以内には何も配置しない。

・右余⽩には記載・押印等
何も記⼊しない。



・帳票番号記載箇所の周り10mmは余⽩を⼊れる。

・⽤紙の外側は5mm程度以上
の余⽩を⼊れる。

3mm

8mm
8mm

3mm

3mm8mm
8mm

2403-0044-000-01
10mm10mm

10mm10mm

・枠の周りは、2mm以上の
余⽩を設定する。

・他の帳票も同様に線の周り
には余⽩を⼊れる。



⑥数字の記⼊⽅法について
〇枠内におさまるように記⼊する。
〇数値ボックスには、半⾓で「数値」か「⼩数点」のみを記⼊する。
〇それ以外の⽂字・記号は⼊⼒しない。



3. 各項⽬への記載について

(1)患者情報、基本情報
〇以下について、必ず記⼊する。※太字は、患者の名寄せに必要な項⽬

• 姓名(漢字、カナ)
→アルファベット等の場合、姓名(漢字)欄に「カタカナ」を記⼊

• 以前の登録⽒名
• 住所
• ⽣年⽉⽇(⻄暦) ※「⻄暦」で記載すること
• 性別

※更新申請時に省略されている例がみられるので注意する
※患者⾃⾝で記載されている書類が散⾒されるため、必ず医療機関が記⼊する



(2) 症状(臨床所⾒、主要所⾒などの表記の場合もあり)
→ 数値ボックスに合わせ記載

(3)検査所⾒
①「検査数値」 → 数値ボックスの右詰め・左詰めどちらでも可

②「⼩数点」 → 必要に応じて記載可能

③「正常値」を記載する臨床調査個⼈票について
→ 施設基準の「最⼩値」⼜は「最⼤値」を記⼊

※数値範囲を記載する場合
→「症状の概要、経過、特記すべき事項など」に記載



(4)鑑別診断
①「全て除外可」を選択 →個別の疾病名のチェックボックスにも

全てレを記⼊
②「除外不可」を選択 →除外できた個別の疾病名の

チェックボックスに全てレを記⼊

(5)遺伝学的検査
①該当する変異遺伝⼦にレを記⼊
②該当する遺伝⼦名がない場合
「その他」欄あり →欄内に記載
「その他」欄なし →「症状の概要、経過、特記すべき事項など」に記載



(6)診断のカテゴリー
全てがない場合もあるが、⼀般的には以下に分類している。いずれかにレを記⼊

• Definite
• Probable
• Possible

(7)症状の概要、経過、特記すべき事項など
① 臨床調査個⼈票内に具体的に記⼊ができない事項や設問以外の内容がある場合

にのみ記載する。
② 当記載欄以外に別の⾃由記載欄が設けられている場合は、どちらか⼀⽅のみの

記載でよい。



(8)重症度分類に関する事項
①「軽症、中等症、重症」の区分 →必ず該当する１項⽬にレを

記⼊
②「軽症、中等症、重症」の区分に紐付けた設問 →該当項⽬にレを記⼊
③「点数」欄がある →点数を数値ボックスに記⼊

(9)画像所⾒等の添付
〇画像所⾒等に⽤いたX線画像等 →診断基準において添付することとされている

もののみ添付
※⾃治体判断で、認定審査等の必要に応じ

添付を求められる場合がある。
(10)医療機関名
〇記⼊必須
〇⼿書き対応の場合 →ゴム印でも可



4. 診断基準等のアップデートに係る取り扱いについて

（出典）厚⽣科学審議会（疾病対策部会難病対策委員会）第75回（令和７年８⽉26⽇） 資料１

○診断基準に関して、既認定者については、引き続き当該指定難病
の患者として扱う

〇重症度分類については、⼀律、新たな重症度分類を適⽤する



更新申請を⾏う患者については、鑑別診断が付かない限り、臨床調査個⼈票の各項⽬は
記載した上で「症状の概要、経過、特記すべき事項など」に「認定済」と記載する

（出典） 「令和６年度中及び令和７年度以降の診断基準等のアップデートに係る取扱いについて」（令和７年１⽉16⽇付け厚⽣労働省健康・⽣活衛⽣局難病対策課事務連絡）

○旧診断基準でこれまでに診断済の⽅の更新申請



6 パーキンソン病
〇概要
パーキンソン病は、⿊質のドパミン神経細胞の障害によって発症する神経変性疾患である。３⼤症
状として(１)静⽌時振戦、(２)筋強剛（筋固縮）、(３)運動緩慢・無動を特徴とする。このほか(４)
姿勢保持障害、(５)同時に２つの動作をする能⼒の低下、(６)⾃由にリズムを作る能⼒の低下を加え
ると、ほとんどの運動症状を説明することができる。近年では運動症状のみならず、精神症状など
の⾮運動症状も注⽬されている。発症年齢は 50〜65 歳に多いが、⾼齢になるほど発病率が増加す
る。40 歳以下で発症するものは若年性パーキンソン病と呼ばれる。この中には遺伝⼦異常が明らか
になる場合もある。

1

パーキンソン病でみられる症状について
運動症状として、初発症状は振戦が最も多く、次に動作の拙劣さが続く。中には痛みで発症することもあり、
五⼗肩だと思って治療していたが良くならず、そのうち振戦が出現して診断がつくこともまれでない。しか
し、姿勢保持障害やすくみ⾜で発症することはない。症状の左右差があることが多い。
動作は全般的に遅く拙劣となるが、椅⼦からの起⽴時やベッド上での体位変換時に⽬⽴つことが多い。表情
は変化に乏しく（仮⾯様顔貌）、⾔語は抑揚と声量が低下して、なにげない⾃然な動作が減少する。歩⾏は
前傾前屈姿勢で、前後にも横⽅向にも歩幅が狭く、歩⾏速度は遅くなる。進⾏例では、歩⾏時に⾜が地⾯に
張り付いて離れなくなり、いわゆるすくみ⾜が⾒られる。⽅向転換するときや狭い場所を通過するときに障
害が⽬⽴つ。
パーキンソン病では上記の運動症状に加えて、意欲の低下、認知機能障害、幻覚、妄想などの多彩な⾮運動
症状が認められうる。このほか睡眠障害（昼間の過眠、REM 期睡眠⾏動異常症）、⾃律神経障害（便秘、頻
尿、発汗異常、起⽴性低⾎圧）、嗅覚の低下、痛みやしびれなど様々な症状を伴うことが知られるようにな
り、パーキンソン病は単に錐体外路疾患ではなく、パーキンソン複合病態として認識すべきとの考えが提唱
されている。
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○診断基準について

診断基準については、「Definite(確実例)：４項⽬を満たした場合」が対象とされており、
「Probable(疑い例)：４について未検討の症例」については対象外とされている。
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重症度分類
Hoehn-Yahr重症度分類３度以上かつ⽣活機能障害度２度以上を対象とする。

○重症度分類について

現⾏のパーキンソン病の重症度分類については、2つの基準の両⽅を満たした場合
に認定されることとしている。

両⽅を満た
す場合に認
定される
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○臨床調査個⼈票記載時の留意事項
各項⽬について記載すべき時点がそれぞれ記載されている。

新規申請時のみ記載

更新時にも記載必須、直近時

更新時にも記載必須、いずれの時期でもよい

新規申請時のみ記載、いずれの時期でもよい



38 スティーヴンス・ジョンソン症候群
〇概要
スティー ヴ ンス・ジョンソン症候群 Stevens Johnson syndrome SJS （⽪膚粘膜眼症
候群）は、⾼熱や全⾝倦怠感などの症状を伴って、⼝唇・⼝腔、眼、外陰部など
を含む全⾝に紅斑、びらん 、⽔疱が多発し、表⽪の壊死性障害を認める疾患であ
る。原因として薬剤性が多いが 、マイコプラズマ感染 や ⼀部のウイルス感染 に伴
い発症することもある 。 発症機序について統⼀された⾒解はないが 、 薬剤やマイ
コプラズマ感染 、 ウイルス感染 などが契機となり、免疫学的な変化が⽣じ、主と
して ⽪膚・粘膜 （眼 、 ⼝腔 、 陰部など） に重篤な壊死性の病変がもたらされる
と推定されている。

5

図：⽪膚・粘膜症状頬部に暗紅⾊紅斑
が融合して⾒られる。
⼝唇部には出⾎性のびらんを認め痂⽪
が付着している。⿐粘膜からの出⾎も
みられる。（研究班提供資料）
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○診断基準について−１

副所⾒を⼗分考慮の上、主要所⾒5項⽬を全て満たす場合、スティーヴンス・ジョンソ
ン症候群として診断される。

(２)主要所⾒（必須）
１．⽪膚粘膜移⾏部（眼、⼝唇、外陰部など）の広範囲で重篤な粘膜病変（出⾎・⾎痂を
伴うびらん等）がみられる。
２．⽪膚の汎発性の紅斑に伴って表⽪の壊死性障害に基づくびらん・⽔疱を認め、軽快後
には痂⽪、膜様落屑がみられる。その⾯積は体表⾯積の10％未満である。ただし、外⼒を
加えると表⽪が容易に剥離すると思われる部位はこの⾯積に含まれる。
３．発熱がある。
４．病理組織学的に表⽪の壊死性変化を認める*。
５．多形紅斑重症型（erythema multiforme [EM] major）**およびブドウ球菌性熱傷様⽪膚症
候群（SSSS）を除外できる。

(３)副所⾒
１．紅斑は顔⾯、頸部、体幹優位に全⾝性に分布する。紅斑は隆起せず、中央が暗紅⾊の
flat atypical targetsを⽰し、融合傾向を認める。
２．⽪膚粘膜移⾏部の粘膜病変を伴う。眼病変では偽膜形成と眼表⾯上⽪⽋損のどちらか
あるいは両⽅を伴う両眼性の急性⾓結膜炎がみられる。
３．全⾝症状として他覚的に重症感、⾃覚的には倦怠感を伴う。⼝腔内の疼痛や咽頭痛の
ため、種々の程度に摂⾷障害を伴う。
４．⾃⼰免疫性⽔疱症を除外できる。
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○診断基準について−２

診断のカテゴリー

副所⾒を⼗分考慮の上、主要所⾒５項⽬を全て満たす場合、SJSと診断する。初期のみの
評価ではなく全経過の評価により診断する。
＊慢性期（発症後1年以上経過）では眼瞼および⾓結膜の瘢痕化がみられる。慢性期で粘
膜病変が眼瞼および⾓結膜の瘢痕化の場合、主要所⾒４は必須ではない。
ただし、医薬品副作⽤被害救済制度において、副作⽤によるものとされた場合は医療費
助成の対象から除く。

＜参考＞
１）多形紅斑重症型との鑑別は主要所⾒１〜５に加え、重症感・倦怠感、治療への反応、
病理組織所⾒における表⽪の壊死性変化の程度などを加味して総合的に判断する。眼瞼お
よび⾓結膜の瘢痕化をきたすことはなく、慢性期の瘢痕化は鑑別の重要な所⾒である。
２）*病理組織学的に完成した病像では表⽪の全層性壊死を呈するが、少なくとも200倍視
野で10個以上の表⽪細胞（壊）死を確認することが望ましい。
３）**多形紅斑重症型（erythema multiforme [EM] major）とは⽐較的軽度の粘膜病変を伴う
多形紅斑をいう。⽪疹は四肢優位に分布し、全⾝症状としてしばしば発熱を伴うが、重症
感は乏しい。SJSとは別疾患である。
４）まれに、粘膜病変のみを呈するSJSもある。
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重症度分類
スティーヴンス・ジョンソン症候群SJS およ び中毒性表⽪壊死症 TEN の重症度分類で
中等症以上の者を対象とする。（＝2点以上の者）

○重症度分類について
スティーヴンス・ジョンソン症候群SJS および中毒性表⽪壊死症 TEN の重症度分類（下表）で
各項⽬の合計を算出する。

＊慢性期の後遺症としての視⼒
障害、ドライアイを指す。急性
期所⾒としては選択しない。
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○臨床調査個⼈票記載時の留意事項

重症度分類の判定は各項⽬を確認し、点数によって軽症/中等症/重症を判定する。医薬
品副作⽤被害救済制度に該当するか否かについても臨床調査個⼈票に記載する。

重症度分類の判定は各項⽬を
確認し、点数によって軽症/
中等症/重症を判定する。



49 全⾝性エリテマトーデス
〇概要
全⾝性エリテマトーデス（SLE）は DNA −抗 DNA 抗体などの免疫複合体の組織沈着
により起こる全⾝性炎症性病変を特徴とする⾃⼰免疫疾患である。症状は治療に
より軽快するものの、寛解と増悪を繰り返して慢性の経過を取ることが多い。

10

a) 蝶形紅斑：SLEを代表する急性の⽪疹
b) 円板状ループス疹：代表的な慢性の⽪疹
c) 慢性に経過した肺動脈性肺⾼⾎圧症の

胸部レントゲン写真

引⽤：リウマチ病学テキスト 改定第２版より

a)

b)

c)
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○診断基準について
＜診断基準＞
エントリー基準： 抗核抗体80倍以上（HEp-2細胞を⽤いるか、同等の検査）

臨床所⾒
① 全⾝症状：38.3℃をこえる発熱（2）
② ⽪膚粘膜：⾮瘢痕性脱⽑(2)、⼝腔内潰瘍(2)、亜急性⽪膚ループスや円板状ループス(4)、

急性⽪膚ループス（蝶形紅斑や斑状丘疹状丘疹）(6)
③ 筋⾻格：関節症状（２個以上の滑膜炎もしくは関節圧痛と30分以上の朝のこわばり）(6)
④ 精神神経：せん妄(2)、精神障害(3)、痙攣(5)
⑤ 漿膜：胸⽔または⼼嚢液(5)、急性⼼外膜炎(6)
⑥ ⾎液所⾒：4000/mm3未満の⽩⾎球減少(3）、10万/mm3未満の⾎⼩板減少(4)、⾃⼰免疫性溶⾎(4)
⑦ 腎臓：0.5g/⽇以上の尿蛋⽩(4)、腎⽣検でクラスIIまたはVのループス腎炎(8)、

クラスIIIまたはIVのループス腎炎(10)

免疫所⾒
特異抗体: 抗dsDNA抗体または抗Sm抗体(6)
補体：C3またはC4の低下(3)或いはC3及びC4の低下(4)
抗リン脂質抗体：抗カルジオリピン抗体、抗β2GPI抗体またはループスアンチコアグラント陽性を認める(2)

＜診断のカテゴリー＞
エントリー基準を満たし、臨床所⾒と免疫所⾒の陽性項⽬の点数の合計が10点以上の場合をSLEと診断する

※SLEよりもそれらしい解釈があれば、その項⽬の点数は計上しない。同じ項⽬内で複数の⼩項⽬が陽性の場
合は最も⾼い点数のみを加算する。
臨床所⾒は経過中に1項⽬以上の陽性化が必要である。
各項⽬は同時期に出現する必要はなく、経過中に1回出現すれば当該項⽬を加算する。
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重症度分類
SLEDAIスコア： ４ 点以上を対象とする。

○重症度分類について−１
現⾏の全⾝性エリテマトーデスについては、重症度分類はSLEDAIスコア４点以上の者を対象と
している。
重症度の判定においては、各項⽬の合計を算出し判断する。
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○重症度分類について−２



69 後縦靱帯⾻化症
〇概要
後縦靱帯⾻化症は、脊椎椎体の後縁を連結し、脊柱のほぼ全⻑を縦⾛する後縦靱
帯が⾻化することにより、脊椎管狭窄を来し、脊髄⼜は神経根の圧迫障害を来す
疾患である。頸椎に最も多いが、胸椎や腰椎にも⽣じる。後縦靱帯⾻化症患者で
は、前縦靱帯⾻化を中⼼として、広汎に脊柱靱帯⾻化を来す強直性脊椎⾻増殖症
を約 40 ％に合併し、また⻩⾊靱帯⾻化や棘上靱帯⾻化の合併も多く、脊椎靱帯⾻
化の⼀部分症として捉える考えもある。

頸椎後縦靭帯⾻化 胸椎後縦靭帯⾻化 胸椎⻩⾊靭帯⾻化 腰椎後縦靭帯⾻化
今釜史郎 整形外科増刊号 2018
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○診断基準について−１

診断基準は、臨床所⾒及び画像所⾒によって総合的に判断する。

＜診断基準＞
１．主要項⽬
（１）⾃覚症状及び⾝体所⾒
①四肢・躯幹のしびれ、痛み、感覚障害
②四肢・躯幹の運動障害
③膀胱直腸障害
④脊柱の可動域制限
⑤四肢の腱反射異常
⑥四肢の病的反射

（２）⾎液・⽣化学検査所⾒
⼀般に異常を認めない。

（３）画像所⾒
①単純X線
側⾯像で、椎体後縁に接する後縦靱帯の⾻化像
⼜は椎間孔後縁に嘴状・塊状に突出する⻩⾊靱
帯の⾻化像がみられる。

②CT
脊柱管内に後縦靱帯⼜は⻩⾊靱帯の⾻化がみられる。

③MRI
靱帯⾻化巣による脊髄圧迫がみられる。

レントゲン検査：
頸椎の側⾯像で、⽮印が頸椎後縦靱帯⾻化部分

CT検査(コンピューター断層
検査)：⽮印が頸椎靱帯⾻化
部分

CT検査(⽮状断)：⽮印が頸椎靱帯
⾻化部分

MRI：⽮印が頸椎靱帯⾻化部分



２．鑑別診断
強直性脊椎炎、変形性脊椎症、強直性脊椎⾻増殖症、脊柱管狭窄症、椎間板ヘルニア、脊柱
奇形、脊椎・脊髄腫瘍、運動ニューロン疾患、痙性脊髄⿇痺（家族性痙性対⿇痺）、多発
ニューロパチー、脊髄炎、末梢神経障害、筋疾患、脊髄⼩脳変性症、脳⾎管障害、その他。

３．診断のカテゴリー
画像所⾒に加え、１に⽰した⾃覚症状及び⾝体所⾒が認められ、それが靱帯⾻化と因果関係
があるとされる場合、本症と診断する。

16

○診断基準について−２
以下の同様の症状を呈する疾患を鑑別し、画像診断と臨床症状から靱帯⾻化と因果関
係がある場合は、当該疾患として申請をおこなうこととされている。
なお、「70 広範脊柱管狭窄症」の診断基準においては、「注１：後縦靱帯⾻化が症状
の原因であるものは、後縦靱帯⾻化症として申請すること。」とされている。

引⽤：患者さんのための頚椎後縦靱帯⾻化症ガイドブック
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頸髄症：I.上肢運動機能、II.下肢運動
機能のいずれかが２点以下
（ただし、I、II の合計点が６点⼜は
７点であっても⼿術治療を⾏う場合
は認める。）
胸髄症あるいは腰髄症：II 下肢運動
の評価項⽬が２点以下
（ただし、３点でも⼿術治療を⾏う
場合は認める。）

○重症度分類について
重症度分類は、運動機能障害は、⽇本整形外科学会頸部脊髄症治療成績判定基準（表）の上
肢運動機能 I と下肢運動機能 IIで評価・認定する。

下記の(１)、(２)の項⽬を満たすものを認定対象とする。
(１) 画像所⾒で後縦靱帯⾻化⼜は⻩⾊靱帯⾻化が証明され、しかもそれが神経障害の原因と
なって、⽇常⽣活上⽀障となる著しい運動機能障害を伴うもの。
(２) 運動機能障害は、⽇本整形外科学会頸部脊椎症性脊髄症治療成績判定基準（表）の上肢運
動機能Iと下肢運動機能IIで評価・認定する。



85 特発性間質性肺炎
〇概要−１

間質性肺炎とは、胸部 X 線写真やCT 画像にて両側びまん性の陰影を認める疾患のう
ち、肺の間質を炎症や線維化病変 の場とする疾患 の総称である。間質性肺炎の原因は
多 岐にわたり 、職業 ・環境 性や薬剤など原因の明らかなものや 、膠原病 ・サルコイ
ドーシスなどの全⾝性疾患に付随して発症するものとともに 、原因が特定できないも
のが含まれ る。そのうち、特発性間質性肺炎（IIPs）は原因を特定しえない間質性肺炎
の総称であり、特発性肺線維症（IPF）などの９疾患に分類される
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引⽤：難病情報センター



〇参考事項
「Definite（組織診断群）」、「Probable（臨床診断群）」のいずれにおいても、
特発性間質性肺炎と診断した後に、細分類を⾏う（図１）。

① 「Definite（組織診断群）」では、組織パターンに基づいて、IPF、idiopathic NSIP、COP、DIP、
RB-ILD、AIP、idiopathic LIP、idiopathic PPFE、分類不能に細分類する（表１）。
② 「Probable（臨床診断群）」では、下記の IPF と iPPFE の臨床診断基準に基づいて、IPF、
iPPFE、分類不能（IPFとiPPFEのいずれの臨床診断基準も満たさない）に細分類する
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○診断基準について−１

診断基準については、特発性肺線維症及び特発性肺線維症以外の特発性間質性肺炎と
で２つの分類でそれぞれ記載されている。
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○重症度分類について
現⾏の特発性間質性肺炎については、重症度分類はⅢ度以上の者を対象としている。
重症度の判定においては、安静時動脈⾎酸素分圧及び６分間歩⾏時のSpO2で判断する。



90 網膜⾊素変性症
〇概要
遺伝⼦変異が原因で網膜の視細胞及び⾊素上⽪細胞が広範に変性する疾患である。
初期には、夜盲と視野狭窄を⾃覚する。徐々に進⾏し、⽼年に⾄って社会的失明
（矯正視⼒約 0.1 以下）となる例も多いが、⽣涯良好な視⼒を保つ例もある。進⾏
に個⼈差が⼤きい。視細胞のうち杆体細胞のみの変性を杆体ジストロフィ、杆体
細胞と錐体細胞 両者の変性を杆体錐体ジストロフィと称する。

22

図：典型的な網膜⾊素変性の眼底には、網膜⾊素上⽪の粗造化（⾊素むら）、網膜⾎管の狭細
化、⾻⼩体様⾊素沈着が認められる。左は⻩斑部が保たれている（杆体ジストロフィ）が、右
は⻩斑部にも変性を認める（杆体錐体ジストロフィ）
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○診断基準について
診断基準については、診断のカテゴリーとして記載されている。
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○重症度分類について

現⾏の網膜⾊素変性症については、重症度分類はⅡ〜Ⅳ度の者を対象としている。
重症度分類を決定する際には、矯正視⼒及び視野狭窄の有無についても確認を要
する。



97 潰瘍性⼤腸炎
〇概要
潰瘍性⼤腸炎は、 主として粘膜を侵し、びらんや潰瘍を形成する原因不明の⼤腸のびまん性⾮特異
性炎症である。医科学国際組織委員 CIOMS では「主として粘膜と粘膜下層を侵す、⼤腸特に直腸の
特発性、⾮特異炎症性疾患。 30 歳以下の成⼈に多いが、⼩児や 50 歳以上の年齢層にもみられる。原
因は不明で、免疫病理学的機序や⼼理学的要因の関与が考えられている。通常⾎性下痢と種々の程度
の全⾝症状を⽰す。⻑期にわたり、かつ⼤腸全体を侵す場合には悪性化の傾向がある。」と定義して
いる。多くの患者は再燃と寛解を繰り返すことから⻑期間の医学管理が必要となる。

25引⽤：難病情報センター(左),研究班より提供(右)

＜潰瘍性⼤腸炎の内視鏡所⾒＞

寛解期、正常 軽度 中等度 ⾼度
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○診断基準について

診断基準については、臨床症状に加え、検査所⾒を満たす場合を「Definite(確実例) 」
として対象としている。
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○診断基準について

ただし、診断基準については、「Definite(確実例) 」の基準を満たさない場合でも、特
徴的な所⾒及び鑑別疾患を除外できれば、 「Definite(確実例) 」 の対象となる。
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○重症度分類について
現⾏の潰瘍性⼤腸炎の重症度分類については、中等症以上場合に認定されること
としている。



⼩児期から成⼈期への
移⾏・連携



⽬次
1. 成⼈移⾏⽀援及び移⾏期医療とは
2. 成⼈診療科に求められること

2



1. 成⼈移⾏⽀援及び移⾏期医療とは
(1)成⼈移⾏⽀援

⼩児期発症の慢性疾患を持つ患者が成⼈期を迎えるにあたり、本
来の持てる能⼒や機能を最⼤限に発揮でき、その⼈らしい⽣活を送
れることを⽬的とした⽀援。

(2)移⾏期医療
⼩児期発症の慢性疾患を持つ患者が⼩児期医療から個々の患者に

相応しい成⼈期医療への移り変わりに対して提供されるべき適切で
良質な医療。

出典︓「⼩児期発症慢性疾患を有する患者の成⼈移⾏⽀援を推進するための提⾔」 3



1. 成⼈移⾏⽀援及び移⾏期医療とは
(3)成⼈移⾏⽀援の考え⽅

成⼈医療への移⾏⽀援には、①患者の⾃律・⾃⽴⽀援と②医療体制
整備の２つの⼤きな課題がある。

①患者の⾃律・⾃⽴⽀援（※５ページに詳細を記載）
⼩児患者が成⻑する過程において、ヘルスリテラシーを獲得し、

⾃らの医療について⾃⼰決定できる⾃⽴した患者となるための⽀援

②医療体制整備（※６ページに詳細を記載）
患者の年齢とともに変化する病態や変遷する合併症に対応できる

医療を継続して提供可能とし、⼩児医療から成⼈医療へシームレス
に移⾏できる診療体制の整備

出典︓「成⼈移⾏⽀援コアガイド（ver1.1）」, p.1 4



(4)成⼈移⾏⽀援の考え⽅ ①患者の⾃律・⾃⽴⽀援
⼩児科診療では、児の成⻑・発達に合わせて⾃律性を⾝に付けられ

るよう、適宜適切な⽀援を実施することが求められる。

乳児期
 親が理解し納得できるよう

に説明し、⼦どもの治療
養育に前向きになれるよう、
⽀援することが重要

幼児期
 ⼦どもの理解に合わせた

⽅法で処置・治療につい
て説明し、可能な限り本
⼈の意思を取り⼊れる

 実⽣活で親が困っている
ことについて共に考え⼯夫
する

学童期
 徐々に⼦ども⾃⾝ででき

ることを増やしていく関わり
が需要

 こどもに病気の正しい知識
を繰り返し教える

 ⼦どもの⼼のケアや、親を
親として尊重・認めるかか
わりを実施

思春期〜⻘年期
 セルフケアが⾃⼰流になら

ないように注意深く観察す
る

 親が⼦ども⾃⾝の将来に
ついて話し合う機会を持
つ

 同年代や年上のピアとの
関わりを通して情報を提
供する

成⼈期
 患者⾃⾝が問題解決に

向けて主体となって⾏動
できるように⽀援を実施

 ⽣活環境の変化に伴い、
適切なサービスにつなげる

…

5出典︓ 「成⼈移⾏⽀援コアガイド（ver1.1）」
（p.5-8を弊社にて改訂）

1. 成⼈移⾏⽀援及び移⾏期医療とは



(4)成⼈移⾏⽀援の考え⽅ ②医療体制整備
医療機関における成⼈移⾏⽀援体制については、患者の実情に合わ

せて、様々なパターンが考えられる。

①医療機関間の連携

③在宅診療機関・クリニック等との連携

②診療科間の連携

④複数の成⼈診療科等との連携

＜⼩児期医療を担当した医療機関の種別ごとの連携形態＞

 施設としての成⼈移⾏⽀援体制を構築できる場合、責任担当医師、
成⼈移⾏⽀援看護師を決めて、成⼈移⾏⽀援プログラムを実施

 ⼩児診療科と他の医療機関の移⾏期医療に関係する成⼈診療
科と移⾏期医療診療連携体制を構築する

 地域の在宅診療医もしくは開業医との間で移⾏期医療診療連携
体制を構築する

 ⼊院時や緊急時に受信できる医療施設との連携の準備を整える

 複合疾患や加齢により必要な医療が変化する疾患については、⼩
児医療機関と複数の成⼈診療科でのフォローが必要である

 移⾏前に⼩児医療機関で移⾏⽀援プログラムを⽴てる⽅が良い

出典︓「成⼈移⾏⽀援コアガイド（ver1.1）」
（p.23-24を弊社にて改訂）
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1. 成⼈移⾏⽀援及び移⾏期医療とは



(5)移⾏期ケアが⽬指すこと
治療の進歩により、成⼈期に達する患者が増加し、成⼈移⾏⽀援

の必要性が論じられてきており、移⾏期ケアが求められている。

① 思春期・⻘年には不安定な時期でもあり、「薬
を飲まない」「病院に通わない」

② 成⼈になっても継続した治療が必要な患者や、
進⾏する患者がいる。⾃⾝で適切に情報を知り、
対応することを知らないまま⾃⼰管理に移る

③ 就労できない例や、就労しても様々な問題があ
り、⼗分な収⼊が得られず⾃⽴が困難となる

④ 不安定な時期に成⼈診療科への転科が必要にな
ることが多く、⼩児診療科と成⼈診療科では診
療における患者対応が異なる

① 成⼈期になっても良質な医療
が継続されるようにすること

② 医療だけでなく、⼼理的・社
会的な問題、教育や就労も考
える多⾯的な⽀援計画である
こと

③ 保護者ではなく患者⾃⾝が管
理できるようにすること

成⼈期に達することによる問題例 移⾏期ケアが⽬指すこと

出典︓「成⼈移⾏⽀援コアガイド（ver1.1）」 , p.2
7

1. 成⼈移⾏⽀援及び移⾏期医療とは



(6)移⾏プログラムの具体的な⽅法
移⾏プログラムの具体的な⽅法論として、⽶国⺟⼦保健局が⽀援し

て⽴ち上げた組織「Got transition」にて「移⾏期医療に関する主な
６つの構成要素」が整理されている。

＜移⾏期医療に関する主な６つの構成要素＞

出典︓「成⼈移⾏⽀援コアガイド（ver1.1）」 , p.2-3 8
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2. 成⼈診療科に求められること
(1)成⼈診療科の役割

成⼈診療科の役割は、必要に応じて、成⼈期に達した⼩児期発症
の慢性疾患を持つ患者に対して移⾏期医療及び成⼈期医療の提供を
⾏うことである。

＜都道府県における成⼈移⾏⽀援体制のイメージ＞

⼩児期の診療科・医療機関
主な役割：
地域の実情に応じて成⼈期の診療科・医療機関と協

⼒して移⾏期医療につなげる
成⼈期に達した後も⼩児期発症の慢性疾病を持つ患

者に対し、移⾏期医療及び成⼈期医療の提供を⾏う

成⼈期の診療科・医療機関
主な役割：
成⼈期に達した⼩児期発症の慢性疾病を持つ患者に

対し、移⾏期医療及び成⼈期医療の提供を⾏う

移⾏期医療⽀援センター
主な役割：
成⼈期に達した患者の受け⼊れが可能な医療機関等を把握し、

公表する
⼩児期と成⼈期の診療科・医療機関の連携⽀援・調整を⾏う
⾃律・⾃⽴⽀援を円滑に進める⽀援を⾏う

都道府県

設
置

患者

連携

出典︓「成⼈移⾏⽀援コアガイド（ver1.1）」（p.1,39-40を弊社にて改訂） 9



2. 成⼈診療科に求められること
(2)具体的な取組内容
① 成⼈移⾏⽀援の必要な患者に対して、移⾏期医療⽀援センター、⼩児期の診

療科・医療機関と協⼒して、患者にとって最適な移⾏期医療及び成⼈期医療
の提供を⾏うこと

② 総合診療科等、総合的に患者を診療する機能を有する診療部⾨に相談できる
体制を整備すること

③ 必要に応じて、産婦⼈科、精神科、⼼療内科に相談できる体制を整備するこ
と

④ 必要に応じて、専⾨医とかかりつけ医が連携して⾝近な医療機関で診療を継
続できる体制（在宅医療も含む）を整備すること

⑤ 移⾏期医療⽀援センターの⽀援を受け、成⼈移⾏⽀援の必要な患者に⾃律・
⾃⽴⽀援を促す取組を⾏うこと

⑥ 移⾏期医療⽀援センターの実施する進捗状況の把握に係る調査等に協⼒する
こと 出典︓「成⼈移⾏⽀援コアガイド（ver1.1）」

（p.40-41を弊社にて改訂）
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2. 成⼈診療科に求められること
(3)総合病院・⼤学病院における体制構築

総合病院・⼤学病院における連携体制を構築することが重要である。

成⼈診療科側がほとんど診
療したことのない疾患につ
いては、⼗分な準備が必要
である

総合病院や⼤学病院の医師
は頻繁に異動するため、⼩
児科と成⼈診療科の責任者
の間で、転科についての⼿
順や転科の診療体制につい
て、事前に確認する

⼩児科から核となる成⼈診療科に紹介し、その診
療科から院内各科に紹介してもらう

必要に応じて⼩児科が協⼒する体制が必要である

成⼈診療科は臓器別で分かれているため、患者の
頻繁な受診が強いられる場合には、転科前に⼩児
科医が患者・家族と疾患ごとの移⾏先を相談する
⼤学病院で受診を継続するべき疾患、開業

医などにフォローしてもらうべき疾患をあ
らかじめ相談しておく

転科に伴い、すでに連携していた
在宅診療機関やクリニック等との
連携関係が崩れる恐れがある場合
は、転科前の打ち合わせが必要で
ある

家族やクリニック等と打ち合わせ
を実施する

その際に、院内の地域連携部など
のネットワークを⼗分に活⽤する

⼩児科と成⼈診療科の
施設内連携

在宅診療機関・
クリニック等との連携複数診療科の施設内連携

出典︓「成⼈移⾏⽀援コアガイド（ver1.1）」 , p.24-25 11



2. 成⼈診療科に求められること
(4)成⼈医療機関に求められる体制構築における話し合いの実施

成⼈移⾏⽀援体制の構築における、移⾏先との話し合い等を実施する。

 少数の患者の移⾏の実績を積
み重ね、関連する医療従事者
の経験を蓄積していく

 受け⼊れ側でも⼩児患者受け
⼊れ相談の窓⼝となる医師を
決定し、診療科全体に周知す
る

 転科先の医師等が⼩児科側に
相談できる体制を整える

 転科・転院先成⼈診療科や成⼈医療施設と
話し合いを繰り返す

 お互いどこまでできるか、様々な事象に対
して対応できる可能性を探す

 医療的ケアを必要とする患者には、在宅医
の導⼊が必須なため、状況に応じて地域の
医師会を通してカンファレンスを実施する

 成⼈診療科が成⼈側の中⼼として機能する
と連携がスムーズになる

 移⾏期⽀援チームが直接出向き、病院同⼠
が移⾏前に話し合いを⾏い、移⾏の必要性
や受け⼊れ可能な患者について話し合う。
併診期間を設け、理解を深める

 ⼩児診療科主治医と成⼈側医師で実際の移
⾏を考えている患者について話し合う

 多種の情報を持っているSW
を中⼼に、地域の医療実情に
合わせて移⾏先の成⼈診療科
を選定する

 複数の臓器に及ぶ場合や、福
祉⽀援が必要な場合は、総合
診療医をまずは転院の候補と
する

 定期カンファレンスやコー
ディネーターを通したコミュ
ニケーションを⾏う

成⼈医療機関・
成⼈診療科（受け⼊
れ側）での成⼈移⾏

⽀援体制の構築

成⼈医療への
転科・転院に向けた

話し合い
転科・転院先の
選定と⼿続き

個々の患者の
転院調整

 ⾃⽴可能な患者の場合、ヘル
スリテラシーが獲得されたと
判断された患者に対し、主治
医は紹介状を記載する

 事前連絡を経て、成⼈医療施
設に本⼈が受診する

成⼈医療機関に求められる体制構築における話し合いの実施

出典︓「成⼈移⾏⽀援コアガイド（ver1.1）」
（p.30-32を弊社にて改訂）
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Appendix
○⼩児期発症慢性疾患を有する患者の成⼈移⾏⽀援を推進するための提⾔
• ⽇本⼩児科学会「移⾏⽀援に関する提⾔作成ワーキンググループ」が作成。
• 本提⾔は、⽇本⼩児科学会のホームページに掲載されている。

（https://www.jpeds.or.jp/uploads/files/20230130_iko_teigen.pdf）

○成⼈移⾏⽀援コアガイド（Ver1.1）
• 厚⽣労働科学研究「⼩児期発症慢性疾患を持つ移⾏期患者が疾患の個別性を超

えて成⼈診療へ移⾏するための診療体制の整備に向けた調査研究班」が作成。
• 成⼈移⾏⽀援コアガイドは、移⾏⽀援・⾃⽴⽀援情報共有サイトに掲載されて

いる。（https://transition-
support.jp/download/show/11/%E6%88%90%E4%BA%BA%E7%A7%BB%E8%A1%8C%E6%9
4%AF%E6%8F%B4%E3%82%B3%E3%82%A2%E3%82%AC%E3%82%A4%E3%83%89%EF%B
C%88ver1.1%EF%BC%89.pdf）
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• ⼩児期から成⼈期への移⾏・連携に関する研修問題案は、以下のとおりです。
• 研修問題については、研修資料を⽤いて学習いただいた後、解答いただくもので、全ての問題に正解いた

だくことで受講完了となります。

○⼩児期から成⼈期への移⾏・連携に関する研修の問題作成

解説解答問題

「⼩児期発症疾患を有する患者の移⾏期医療に関する提⾔」にて、成⼈移⾏⽀援とは、⼩児期発症の慢性疾患
を持つ患者が成⼈期を迎えるにあたり、本来の持てる能⼒や機能を最⼤限に発揮でき、その⼈らしい⽣活を送
れることを⽬的とした⽀援である、と定義されている。

○
成⼈移⾏⽀援とは、⼩児期発症の慢性疾患を持
つ患者が成⼈期を迎えるにあたり、本来の持て
る能⼒や機能を最⼤限に発揮でき、その⼈らし
い⽣活を送れることを⽬的とした⽀援である。

１

ヘルスリテラシーを獲得し、⾃らの医療について⾃⼰決定できる⾃⽴した患者となるための⽀援である⾃律・
⾃⽴⽀援と、⼩児医療から成⼈医療へシームレスに移⾏できる診療体制の整備に当たる医療体制整備が、成⼈
医療への移⾏⽀援における２つの⼤きな課題である。

×成⼈移⾏⽀援が進まない原因は、患者の⾃律・
⾃⽴が進まないことのみが理由である。２

成⼈移⾏⽀援が必要な患者へのケアとして、成⼈期になっても良質な医療が継続されるようにすること、医療
⾯だけでなく、⼼理的・社会的な問題、教育や就労も考える多⾯的な⽀援計画であること、保護者ではなく患
者⾃⾝が管理できるようにすることが求められている。

×成⼈移⾏⽀援は、医療だけが関わる問題である。３

成⼈診療科の具体的な取組として、①移⾏期医療⽀援の必要な患者に対して、移⾏期医療⽀援センター、⼩児
期の診療科・医療機関と協⼒して、患者にとって最適な移⾏期医療及び成⼈期医療の提供を⾏うこと、②総合
診療科等、総合的に患者を診療する機能を有する診療部⾨に相談できる体制を整備すること、③必要に応じて、
産婦⼈科、精神科、⼼療内科に相談できる体制を整備すること、④必要に応じて、専⾨医とかかりつけ医が連
携して⾝近な医療機関で診療を継続できる体制を整備すること、⑤移⾏期医療⽀援センターの⽀援を受け、移
⾏期⽀援の必要な患者に⾃律・⾃⽴⽀援を促す取組を⾏うこと、⑥移⾏期医療⽀援センターの実施する進捗状
況の把握に係る調査等に協⼒すること、が⽰されている。

○

成⼈診療科の具体的な取組内容として、総合診
療科等、総合的に患者を診療する機能を有する
診療部⾨に相談できる体制を整備すること、必
要に応じて、産婦⼈科、精神科、⼼療内科に相
談できる体制を整備することなどがある。

４

総合病院・⼤学病院における体制構築として、①⼩児科と成⼈診療科の施設内連携、②複数診療科の施設内連
携、③在宅診療機関・クリニック等との連携が求められる。①⼩児科と成⼈診療科の施設内連携では、⼩児科
と成⼈診療科の責任者の間で、転科についての⼿順や転科の診療体制について事前に確認しておくことが望ま
しい。②複数診療科の施設内連携では、成⼈診療科に転科する前に、⼤学病院で受診を継続するべき疾患と、
開業医などでフォローしてもらうべき疾患を、あらかじめ⼩児科医が患者・家族と相談しておくことも必要で
ある。③在宅診療機関・クリニック等との連携では、院内の地域連携部などのネットワークを⼗分に活⽤する
ことが重要であると考えられる。

○
総合病院・⼤学病院における体制構築として、
⼩児科と成⼈診療科の施設内連携、複数診療科
の施設内連携、在宅診療機関・クリニック等と
の連携が求められる。

５
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※＜指定難病の定義＞

＜難病の定義＞＜海外の希少疾患の定義＞

1. 難病における希少遺伝性疾患
難病指定医研修

難病における遺伝医療

① 発病の機構が明らかでなく
② 治療方法が確立していない
③ 希少な疾病であって
④ 長期の療養を必要とするもの

• 日本の難病も海外と同様に希少性が求められている。（ただし、難病は、希少性に加え、発病の機構
が明らかでない、治療方法が確立していない、長期の療養を必要とするものという要件がある。）

• 海外の希少疾患と難病の定義は以下のとおりである。

3

難病の定義
 海外の希少疾患の定義：
• 米国：罹患者が20万人未満

（⇒有病率 ＜6.1/10,000人）
• EU：有病率 ＜5/10,000人

 海外の超希少疾患の定義
• 英国：有病率 ＜1/50,000人
• カナダOntario州：

発生率 ＜1/150,000出生

難病（①～④の要件を満たすもの）のうち、以下の要件の全てを満たすものを、 患
者の置かれている状況からみて良質かつ適切な医療の確保を図る必要性が高い
ものとして、 厚生科学審議会の意見を聴いて厚生労働大臣が指定
 患者数が本邦において一定の人数（注）に達しないこと

 客観的な診断基準（又はそれに準ずるもの）が確立していること

（注）人口のおおむね千分の一（0.1％）程度に相当する数と厚生労働省令において規定している。
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（出典）Directorate-General for Communication. Rare diseases and European Reference Networks. European Commission. 
https://health.ec.europa.eu/rare-diseases-and-european-reference-networks/rare-diseases_en

（出典）Nguengang Wakap S et al. “Estimating cumulative point prevalence of rare diseases: analysis of the Orphanet database”. Eur J Hum Genet.
2020; 28: 165-173.

• 希少疾患は、約7,000存在し、そのうち約70～80%は遺伝性疾患である。
• 難病のうち、医療費助成の対象となっている指定難病について、希少疾患と同様に遺伝性疾患が多

い傾向であり、56%が遺伝性疾患である。

4

＜希少疾患＞

• 疾患の数： 6,000～8,000
• 総体としての有病率： 3.5～5.9％
• 患者数（世界全体）： 2億～4億人
• 遺伝性疾患の割合： 70～80％

指定難病348疾患における
遺伝性疾患の割合

遺伝性
56％
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保険適用遺伝学的検査（算定点）小慢疾病原因遺伝子遺伝性指定難病番号

〇 オー２（5000）〇GAMT, GATM, SLC6A8〇脳クレアチン欠乏症334

〇 オー２（5000）〇NPHP1他（全25遺伝子）〇ネフロン勞335

〇 オー２（5000）－APOB〇家族性低βリポタンパク血症1
(ホモ接合体)

336

〇 ウー２（5000）〇CBS〇ホモシスチン尿症337

〇 オー２（5000）〇ATP8B1他（全6遺伝子）〇進行性家族性肝内胆汁うっ滞症338

○ （※D006-26 染色体構造変異解析（8000））〇MECP2〇MECP2重複症候群339

〇 オー３（8000）〇ARMC他（全51遺伝子）〇線毛機能不全症候群（カルタゲナー症候
群を含む。）

340

〇 オー１（3880）〇TRPV4〇TRPV4異常症341

○ オー２（5000）－LMNB1○LMNB1 関連大脳白質脳症342

○ オー１（3880）〇PURA○ＰＵＲＡ関連神経発達異常症343

〇 ウー２（5000）〇ACADVL○極長鎖アシル-CoA 脱水素酵素欠損症344

〇 オー３（8000）〇STING1○乳児発症 STING 関連血管炎345

－－－－原発性肝外門脈閉塞症346

○ オー３（8000）－SERPINE1他（全4遺伝子）○出血性線溶異常症347

○ エー１（3880）〇OCRL○ロウ症候群348

令
和
3
年
度

令
和
5
年
度

令
和
7
年
度

5

• 新規の指定難病のほとんどが希少遺伝性疾患である。



難病指定医研修
難病における遺伝医療

＜診断基準＞ Definite を対象とする。
A．症状 （主項目）

1．筋緊張低下 2.．重度精神運動発達遅滞 3.．摂食障害・胃食道逆流
（副項目） 4.．嗜眠傾向 5．低体温 6．痙攣発作 7．新生児期低換気

B．遺伝学的検査
PURA 遺伝子の病原性変異

C．鑑別診断 下記の疾患を鑑別する。
先天性中枢性低換気症候群、プラダー･ウィリ症候群、下肢優位常染色体顕性脊
髄性筋萎縮症Ⅰ型 (OMIM 158600)/遠位性常染色体潜性脊髄性筋萎縮症Ⅰ型
(OMIM 604320)、新生児期の筋強直性ジスト ロフィー、神経伝達物質病、レット
症候群、ピット・ホプキンス症候群、アンジェルマン症候群

＜診断のカテゴリー＞
Definite：Aの（主項目）の３項目全てを満たし、かつBを満たし、かつＣの鑑別すべ
き疾患を除外する
Probable：Aの（主項目）の３項目全てかつ（副項目）のうち２項目以上を満たし、か
つCの鑑別すべき疾患を除外 する

＜参考事項＞
・常染色体顕性、PURA遺伝子の一部もしくは全てを含む5q31.3領域の非反復性欠
失(10%)、de novo突然変異 であるが、罹患者の両親は生殖細胞モザイクの可能性
（経験的には1％未満と推定）がある。

例： 343 ＰＵＲＡ関連神経発達異常症の診断基準
 遺伝性の指定難病の診断確定には、遺

伝学的検査が必要である

 遺伝学的検査実施にあたっては関係学
会の定めるガイドライン（日本医学会「医
療における遺伝学的検査・診断に関す
るガイドライン」、日本人類遺伝学会・日
本遺伝カウンセリング学会・日本遺伝子
診療学会「指定難病の遺伝学的検査に
関するガイドライン」）を遵守する必要が
ある

 遺伝学的検査の算定においては、施設
要件（臨床遺伝専門医が常勤、厚生局
に届け出）がある 6

• 遺伝性の指定難病の診断確定には、遺伝学的検査が必要であり、検査の実施にあたっては、関係学
会の定めるガイドラインを遵守する必要がある。

２．診断基準における遺伝学的検査



３．保険適用となった遺伝学的検査
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遺伝学的検査に関する診療報酬改定の概要診療報酬改定年度

• 進行性筋ジストロフィーのDNA診断の保険適用が開始平成18年度

• 遺伝学的検査の保険適用が開始（全13疾患）平成20年度

• 全15疾患に保険適用平成22年度

• 全36疾患に保険適用平成24年度

• 遺伝カウンセリング加算の保険適用が開始平成26年度

• 全72疾患に保険適用平成28年度

• 全75疾患に保険適用平成30年度

• 全140疾患に保険適用
• 遺伝子疾患が疑われる場合の条件として、「オ．臨床症状や他の検査等では診断がつかない場合・・・」が追加

令和２年度

• 全191疾患に保険適用
• 染色体構造変異解析の保険適用が開始

令和４年度

• 全190疾患に保険適用（指定難病としては158疾患に相当）
• 複数遺伝子疾患６群検査の保険適用が開始

令和６年度

• 全218疾患に保険適用
• 遺伝カウンセリング加算の廃止、遺伝性疾患療養指導管理料の新設（参考：第647回中央社会保険医療協議会資料）

令和８年度

• 診療報酬改定により、遺伝学的検査が保険適用となり、疾患数も増加している。
• 遺伝学的検査の３要件（①分析的妥当性、②臨床的妥当性、③臨床的有用性）を満たした場合に保

険適用となる。
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 遺伝学的検査：
• 原則的に生涯変化しない、その個体が生来的に保有する遺伝学的情報（生殖細胞系列の遺伝子解析より明ら

かにされる情報）を明らかにする検査

 考慮すべき遺伝情報の特性：
• 生涯変化しないこと
• 血縁者間で一部共有されていること
• 血縁関係にある親族の遺伝型や表現型が比較的正確な確率で予測できること
• 非発症保因者（将来的に病的バリアント（変異）に起因する疾患を発症する可能性はほとんどないが、当該病

的バリアント（変異）を有しており、次世代に伝える可能性のある者）の診断ができる場合があること
• 発症する前に将来の発症の可能性についてほぼ確実に予測することができる場合があること
• 出生前遺伝学的検査や着床前遺伝学的検査に利用できる場合があること
• 不適切に扱われた場合には、被検者および被検者の血縁者に社会的不利益がもたらされる可能性があること
• あいまい性が内在していること

8

４．遺伝学的検査・診断における配慮事項
• 「医療における遺伝学的検査・診断に関するガイドライン」において、遺伝学的検査及び考慮すべき遺

伝情報の特性が説明されている。

（出典）医療における遺伝学的検査・診断に関するガイドライン（日本医学会 2011年2月、2022年3月改定）



＜遺伝カウンセリング［注４］＞ （「医療における遺伝学的検査・診断に関するガイドライン」）

遺伝学的検査・診断に際して、必要に応じて適切な時期に遺伝カウンセリングを実施する。遺伝カ
ウンセリングは、情報提供だけではなく、患者・被検者等の自律的選択が可能となるような心理的社
会的支援が重要であることから、当該疾患の診療経験が豊富な医師と遺伝カウンセリングに習熟し
た者が協力し、チーム医療として実施することが望ましい。

難病指定医研修
難病における遺伝医療
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５．遺伝カウンセリング

（出典）医療における遺伝学的検査・診断に関するガイドライン（日本医学会 2011年2月、2022年3月改定）

• 「医療における遺伝学的検査・診断に関するガイドライン」において、「遺伝カウンセリング」が説明され
ている。

［注４］遺伝カウンセリング
遺伝カウンセリングは、疾患の遺伝学的関与について、その医学的影響、心理学的影響および家族への影響を人々
が理解し、それに適応していくことを助けるプロセスである。
このプロセスには、1） 疾患の発生および再発の可能性を評価するための家族歴および病歴の解釈、2） 遺伝現象、
検査、マネージメント、予防、資源および研究についての教育、3） インフォームド・チョイス（十分な情報を得た上での
自律的選択）、およびリスクや状況への適応を促進するためのカウンセリング、などが含まれる。
遺伝カウンセリングに関する基礎知識・技能については、すべての医師が習得しておくことが望ましい。
また、遺伝学的検査・診断を担当する医師および医療機関は、必要に応じて、医師・非医師の専門家による遺伝カウ
ンセリングを提供するか、または紹介する体制を整えておく必要がある。



複数の遺伝子疾患に対する遺伝学的検査（「指定難病の遺伝学的検査に関するガイドライン」）

指定難病には、臨床症状が類似する疾患が多数存在しており、臨床症状や生化学検査や画像検査の結果に基づく情報の
みによっては、遺伝学的検査を行うべき指定難病かどうか特定できない場合がある。この場合、指定難病の診断に当たって複
数の検査の実施を要し、これに伴い、確定診断まで非常に長い期間を要する患者が多数存在している。

臨床症状が類似した複数の疾患の可能性が疑われる場合であって、単一の遺伝子疾患を想定した遺伝学的検査の実施が
困難なときなどにおいて、次世代シークエンサー等の手法を用いて複数の指定難病に係る遺伝子領域を解析することにより、
早期の確定診断につながることが期待されている。

 遺伝学的検査が診断に必要な指定難病を、その共通する臨床症状から６群に分類
 実施した難病領域の複数の遺伝子疾患に対する遺伝子解析の医学的必要性について診療録に記載

難病指定医研修
難病における遺伝医療
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６．遺伝学的検査の新たな流れ

６．発熱・炎症・皮疹・
骨関節症候群

５．タンパク尿群
４．心筋症群（主とし
て成人発症もの）

３．知的障害・てんか
ん群

２．成長障害・知的障
害・特徴的な顔貌群

１．筋力低下群分類

クリオピリン関連周
期熱症候群、TNF受
容体関連周期性症
候群、ブラウ症候群、
家族性地中海熱、高
ＩｇＤ症候群、中條－
西村症候群、・・・

非典型溶血性尿毒
症症候群、アルポー
ト症候群、ネイルパ
テラ症候群

ライソゾーム病（ファ
ブリ病及びポンペ病）、
肥大型心筋症

ドラべ症候群、
PCDH19 関連症候
群、脳クレアチン欠
乏症候群、先天性グ
リコシルホスファチジ
ルイノシトール
（GPIGPI）欠損
症、・・・

ルビンシュタイン・テ
イビ症候群、CFC症
候群、コステロ症候
群、チャージ症候群、
ウィーバー症候群、
コフィン・ローリー症
候群、モワット・ウィ
ルソン症候群、・・・

先天性筋無力症候
群、ベスレムミオパ
チー、過剰自己貪食
を伴うX連鎖性ミオパ
チー、筋強直性ジス
トロフィー、 デュシェ
ンヌ型筋ジストロ
フィー、・・・

対象
指定
難病

（出典：「指定難病の遺伝学的検査に関するガイドライン（日本人類遺伝学会・日本遺伝カウンセリング学会・日本遺伝子診療学会、2024年3月）」）



難病指定医研修
難病における遺伝医療

【診療報酬の算定方法（平成20年３月５日厚生労働省告示第59号）】
D006-4 遺伝学的検査 注２
別に厚生労働大臣が定める施設基準（※１）に適合しているものとして地方厚生局長等に届け出た保険医療機関において、
患者から１回に採取した検体を用いて複数の遺伝子疾患に対する検査を実施した場合は、主たる検査の所定点数及び当該
主たる検査の所定点数の100分の50に相当する点数を合算した点数により算定する。

※１ 遺伝学的検査の注２に規定する施設基準
【特掲診療料の施設基準等及びその届出に関する手続きの取扱いについて（令和６年３月５日保医発0305第６号）】
1. 遺伝学的検査の注１に規定する施設基準に係る届出を行っていること。
2. 臨床遺伝学の診療に係る経験を５年以上有する常勤の医師が１名以上配置されていること。なお、当該医師は難病のゲノム医療に

係る所定の研修（※２）を修了していること。
3. 遺伝カウンセリング加算の施設基準に係る届出を行っていること。

※２ 難病のゲノム医療に係る所定の研修
【疑義解釈資料の送付について（その１）（令和６年３月28日事務連絡）】
Q. 「Ｄ００６－４」遺伝学的検査の注２の施設基準における医師の「難病のゲノム医療に係る所定の研修」には、具体的にはどの
ようなものがあるか。
A. 現時点では、厚生労働省委託事業「難病ゲノム医療専門職養成研修」が該当する。
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６．遺伝学的検査の新たな流れ
• 指定難病の診断を行う際の遺伝学的検査は、診療報酬改定に従って適用が拡大してきた。
• 令和６年度診療報酬改定によって、患者から１回に採取した検体を用いて複数の遺伝子疾患に対す

る検査を実施した場合の算定方法が追加された。
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 希少疾患は約7,000存在し、そのうち約７割は遺伝性疾患である。

 指定難病の半数以上は希少遺伝性疾患で、新規の指定難病のほとんどが遺伝性
疾患である。

 指定難病の診断を行う際の遺伝学的検査は、診療報酬改定に従って適用が拡大し
てきた。

 遺伝性の指定難病の診断確定には遺伝学的検査が必要であるため、「医療におけ
る遺伝学的検査・診断に関するガイドライン（日本医学会、 2022年３月改定）」「指
定難病の遺伝学的検査に関するガイドライン（日本人類遺伝学会・日本遺伝カウン
セリング学会・日本遺伝子診療学会、2024年３月）」の順守が求められる。

 遺伝学的検査の実施にあたっては、遺伝カウンセリングをはじめとした総合的な遺
伝医療を実施できる体制が医療機関には求められる。
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７．まとめ



• 遺伝医療に関する研修問題案は、以下のとおりです。
• 研修問題については、研修資料を⽤いて学習いただいた後、解答いただくもので、全ての問題に正解いた

だくことで受講完了となります。

○遺伝医療に関する研修問題案

1

解説解答問題

指定難病は、遺伝性疾患が多い傾向であり、約56%が遺伝
性疾患である。〇指定難病の半数以上が遺伝性疾患である。１

令和3年度以降、新規の指定難病15疾患中、14疾患が遺伝
性疾患である。〇近年、新規に指定されている指定難病のほとんどが遺伝性疾患で

ある。２

遺伝学的検査の実施に当たっては、「医療における遺伝学
的検査・診断に関するガイドライン（⽇本医学会、2022年
３⽉改定）」「指定難病の遺伝学的検査に関するガイドラ
イン（⽇本⼈類遺伝学会・⽇本遺伝カウンセリング学会・
⽇本遺伝⼦診療学会、2024年３⽉）」を遵守する。

×
遺伝学的検査を実施する際に遵守すべき事項をまとめたものが、
「⼈を対象とする⽣命科学・医学系研究に関する倫理指針（⽂部
科学省・厚⽣労働省・経済産業省、令和3年3⽉23⽇、令和4年3
⽉10⽇⼀部改正）」である。

３

遺伝カウンセリングは、情報提供だけではなく、患者・被
検者等の⾃律的選択が可能となるような⼼理的社会的⽀援
が重要である。

×遺伝カウンセリングでは、患者家族が取るべき具体的な対応策に
ついて、⽅向性を指⽰することが重要である。４

令和6年度から導⼊された「複数の遺伝⼦疾患に対する検
査」を実施する保険医療機関では、難病ゲノム医療専⾨職
養成研修を修了した常勤の臨床遺伝専⾨医の配置が必要で
ある。

〇
指定難病の遺伝学的検査のうち、令和6年度から導⼊された「複
数の遺伝⼦疾患に対する検査」では、適合すべき施設基準が定め
られている。

５
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