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○昭和39年以降 スモン (Subacute Mｙelo-Optico-Neuropathy) の集団発生が社会問
題となる
・当時は原因が不明で治療法未確立
・疾患に対する社会的不安対策の原因解明と、スモン患者の救済

○昭和44年 スモン調査研究協議会による大型研究班によるプロジェクト方式の調査
研究開始

臨床ー基礎ー疫学の専門家を網羅

○昭和45年 研究班報告会で、スモンと整腸剤キノホルムとの関係について示唆、

厚生省（当時）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、終焉。

○昭和46年 スモン調査研究協議会がスモン入院患者に対して月額１万円（当時）を

治療研究費の枠より支出 ⇒医療費公費負担の始まり

○昭和47年 スモン調査研究協議会の総括的見解の発表
・「キノホルム剤の服用による神経障害」
・成功を収めたスモン研究体制をひな型に、他の難病研究でも成果をあげる
・ 国会において難病に関する集中審議

○昭和47年 厚生省「難病対策要綱」

難病プロジェクトチームの設置。その検討結果として総合的な難病対策の指針提示

難病対策の背景と歴史
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潰瘍性大腸炎 パーキンソン病
全身性エリテマトーデス 強皮症、皮膚筋炎及び多発性筋炎
特発性血小板減少性紫斑病 クローン病
網膜色素変性症 後縦靱帯骨化症
サルコイドーシス 脊髄小脳変性症
ベーチェット病 特発性拡張型（うっ血型）心筋症
重症筋無力症 原発性胆汁性肝硬変
特発性大腿骨頭壊死症 モヤモヤ病（ウィリス動脈輪閉塞症）
多発性硬化症 再生不良性貧血
多系統萎縮症症候群 ビュルガー病
混合性結合組織病 筋萎縮性側索硬化症
大動脈炎症候群 悪性関節リウマチ
結節性動脈周囲炎 特発性間質性肺炎
天疱瘡 広範脊柱管狭窄症
スモン 神経線維腫症
膿疱性乾癬 重症急性膵炎
ウェゲナー肉芽腫症 原発性免疫不全症候群
アミロイドーシス 肺動脈性肺高血圧症
ハンチントン病 特発性慢性肺血栓塞栓症（肺高血圧型）
ライソゾーム病（ファブリー〔Fabry〕病を含む） 表皮水疱症（接合部型及び栄養障害型）
プリオン病 難治性の肝炎のうち劇症肝炎
バッド・キアリ（Budd-Chiari）症候群 副腎白質ジストロフィー
亜急性硬化性全脳炎 家族性高コレステロール血症（ホモ接合体）
脊髄性筋萎縮症 球脊髄性筋萎縮症
慢性炎症性脱髄性多発神経炎 肥大型心筋症
拘束型心筋症 ミトコンドリア病
リンパ脈管筋腫症（LAM） 重症多形滲出性紅斑（急性期）
黄色靱帯骨化症 間脳下垂体機能障害

（参考２）特定疾患治療研究事業疾患別受給者数の推移

合計約７８万人
（平成２３年度末時点）

潰瘍性大腸炎

パーキンソン病

全身性エリテマトーデス
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日 本 米 国 欧 州

定義 ・希少性※１

（患者数が概ね５万⼈
未満※２）

・原因不明
・効果的な治療法が

未確⽴
・⽣活⾯への⻑期に

わたる⽀障（⻑期
療養を必要とする）

・希少性※１

（患者数が20万⼈
未満）

・有効な治療法が
未確⽴

・希少性※１

（患者数が1万⼈
に5⼈以下）

・有効な治療法が
未確⽴

・⽣活に重⼤な困難
を及ぼす、⾮常に
重症な状態

関連
法規

難病対策要綱（1972）
薬事法等の改正※３

（1993)
希少疾病医薬品法
Orphan Drug Act 
(1983)

欧州希少医薬品規制
Orphan Medicinal 
Product Regulation 
(1999)

注１）⽇本の⼈⼝にあてはめると：⽶国約8.2万⼈未満、欧州6.4万⼈以下
注２）薬事法第77条の２において希少疾病⽤医薬品⼜は希少疾病⽤医療機器と

指定する要件として、「対象者の上限を５万⼈」とされている。
注３）希少疾病⽤医薬品の研究開発促進を⽬的とした薬事法及び医薬品副作⽤

被害救済•研究振興基⾦法の改正 4

日・米・欧における難病及び希少性疾患の定義と規定 0.05-0.1％



同意の取得及び体細胞の採取

疾患iPS細胞由来の分化細胞を用いた

疾患研究、創薬研究の実施

iPS細胞の樹立

目的細胞への分化誘導

難病研究班への技術提供

共同研究拠点

製薬企業

神経細胞

心筋細胞

筋肉細胞

小腸細胞

樹立拠点（京都大学）

厚生労働省 文部科学省

厚労省難病研究班、文科省共同研究拠点、製薬企業で共同研究グループを形成

疾患特異的ｉＰＳ細胞を活用した難病研究・創薬研究

難病患者 厚生労働省 難病研究班
（医療機関）

体細胞の提供

研究成果の
還元

治療

「ＯＯ病に関する研究」

細胞バンク

体細胞の供与

iPS細胞、分化
細胞の供与

iPS細胞の寄託

iPS細胞の寄託

連携

・京都大学
・慶應義塾大学
・理化学研究所
・大阪大学



研究成果の公表

患

者
難病研究班、
医療機関 等

都道府県

医
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証
（
仮
称
）

申
請

国

民

国

民

利
用
許
可

利
用
申
請

難病患者データ登録
（認定結果含む）

難
病
患
者
の

デ
ー
タ
提
供

難
病
患
者
の

デ
ー
タ
入
力

治験

難病患者データの精度の向上と有効活用（新たな仕組みの全体イメージ）

・難病患者データを
集約して一元的に管理

・研究への利用申請を審査
・国際連携のハブ機能

データ提供
審査会

EU、米国等
患者データ

国
際
連
携

データ確認

難病患者データ提供
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認定審査会

受診

難病指定医
（仮称）

診断・治療

かかりつけ医等

旧

新
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新たな相談領域 （薬事戦略相談） 平成23年
から実施 治験相談（現在実施中）

シーズ探索
開発初期段階

非臨床試験／治験実施に向けた
シーズの改善・改良・評価法確立

承認申請基礎研究 治験

難病の新規治療薬・医療器機開発に向けた取り組みと難病克服プロジェクト難病の新規治療薬・医療器機開発に向けた取り組みと難病克服プロジェクト

リンパ脈管筋腫症に対するシロリムス内服

難病について全国規模の患者データベースを構築し
治療法の開発・実用化を目指す研究を推進

連 携

横断研究分野（仮称）
希少・難治性疾患（難病）に対する

遺伝子診断

ALSに対するHGF髄腔内投与
神経・筋難病疾患に対する下肢装着型補助ロボット（HAL‐HN01）

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

疾患特異的iPS細胞を活用した難病研究

難病患者データベース

難病克服プロジェクトにより支援


