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１．難治性疾患調査研究事業の歴史（スライド－２） 

1960 年代 新奇の神経疾患スモン (Subacute Myelo-Optico-Neuropathy) が全国的に集団

発生し、社会問題となる 

1969 年 臨床・基礎・疫学の専門家を網羅した大型研究班－スモン調査研究協議会による

プロジェクト方式の調査研究開始  

1970 年 研究班から、整腸剤キノホルムとの因果関係の示唆があり、厚生省はキノホルム

剤の販売等を中止。以後、新患者発生は激減し、数年後に終焉 

1972 年 難病対策要綱策定 

 スモン研究班をひな型に総合的な難病対策の指針提示し、難病研究体制整備 

 要綱での難病の定義：原因不明、治療法未確立、後遺症の可能性が高い。慢性で

介護負担が重く、経済的・精神的にも負担が大                       

 医療費助成４疾患：スモン、ベーチェット病、重症筋無力症、SLE 

 

２．難病対策要綱策定後の歩みと、最近の難病対策改革・法制化に向けて 

1997 年 対象患者数増加を受け、難病の選定基準に「希少性」を明示（スライド３、４）。 

2009 年時点 研究対象 130 疾患 （治療研究対象 56 疾患と受給者数 <添付資料>）。 

（がん、脳卒中、虚血性心疾患、進行性筋ジストロフィ－症、重症心身障害、精神疾患な

ど、既に組織的研究実施中のものは除く） 

2009 年度から事業拡大  

難病研究費 25 億円→数倍に増額 

新事業追加：重点研究（前臨床・臨床の創薬研究）、横断的研究（希少・難治性疾患の生

体試料バンク、遺伝子診断、患者団体主体の国内・国際協力事業など）、奨励研究（未認

定の希少難病多数） 

2012 年度 文部科学省再生医療実現化プロジェクトの「疾患特異的 iPS 細胞を活用した難

病研究」が厚生労働省難病研究事業調査研究班と企業との 3者共同事業として開始。難

病患者からｉＰＳ細胞を樹立・分化させて、厚労省難病班研究者が活用する。ｉＰＳ細

胞は、理化学研究所に寄託し、広く活用を目指す。（スライド－５） 

2013 年 1 月 厚生科学審議会疾病対策部会の指示を受けて、難病対策の改革について検討

し、改革の方向を提言。現在、提言の具体化、難病対策法制化に向けての検討が進行中。 

 基本理念：難病の治療研究を進め、疾患の克服を目指すとともに、難病患者の社会参

加を支援し、病気に罹っても地域で尊厳を持って生きられる共生社会の実現を目指す。 

 改革の４つの原則．第 1：難病の効果的な治療方法を見つけるための治療研究の推進 
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３．難病対策改革の 3つの柱 

第１ 効果的な治療方法の開発と医療の質の向上 

1. 治療方法の開発に向けた難病研究の推進: 新たな研究分野の枠組み 

 希少であるが故に国が取り組む必要がある＝不採算で企業は取り組まない 

2. 難病患者データの精度の向上と有効活用、国際協力の推進 

 難病専門の指定医による全国的な難病患者データの登録など（スライド６） 

3. 医療の質の向上: 治療ガイドラインの作成・周知など 

4. 医療体制の整備 

 新・難病医療拠点病院（仮称）、難病医療地域基幹病院（仮称）の指定など 

第２ 公平・安定的な医療費助成の仕組みの構築：略 

第３ 国民の理解の促進と社会参加のための施策の充実：略 

 

４．難病患者の治療への切実な要求を実現するための国家事業として 

○難病患者の「治したい。難病を克服したい」という強い期待に応える。 

○一方で、難病は希少ゆえに研究者が少なく、創薬開発における市場規模も小さいため、

治療方法を開発するための研究が進みにくい。国が主導して全国規模の患者データベース

を構築し、そのデータを活用するなど、難病研究を総合的・戦略的に推進する必要がある。 

○難病は遺伝子レベルでの異常による疾患も多く、疾患横断的な遺伝子診断の研究との連

携も必要である。 

○文部科学省との連携事業である「疾患特異的 iPS 細胞を活用した難病研究」においては、

製薬企業も連携に参画し、難病の病態解明および画期的な創薬開発等をめざしている。 

○難病克服プロジェクトは、現在有効な治療法のない難病克服のために非常に重要な研究

事業であり、今後も患者・研究者・関係各府省、製薬企業等が一丸となって難病の治療法

開発に向けた研究を推進する必要がある。（スライド－７） 

１．重点研究（前臨床試験、臨床試験、医師主導治験、適用拡大治験など）の例 

・筋萎縮性側索硬化症（ALS）モデル動物への HGF 髄腔内投与実験 

・ALS 患者を対象とした HGF の髄腔内投与治験 

・神経・筋難病疾患に対する下肢装着型補助ロボット（HAL-HN01）の治療効果 

・小児拡張型心筋症に対する骨格筋芽細胞シートを用いた再生治療 

・リンパ脈管筋腫症に対するシロリムス内服治療 

２．横断的研究の例 

・希少難治性疾患（難病）の遺伝子バンクと遺伝子診断 

３．文科省との協同研究事業（製薬企業も参加） 

・疾患特異的 iPS 細胞を活用した難病研究（病態解明から創薬を目指す） 
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