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＜疾病の範囲＞  
  （１）原因不明、治療方法未確立であり、かつ、後遺症を残すおそれが少なくない疾病 

  （２）経過が慢性にわたり、単に経済的な問題のみならず介護等に著しく人手を要するために家庭の負担が重く、
また、精神的にも負担の大きい疾病 

＜対策の進め方＞ 
   １）調査研究の推進 
   ２）医療施設の整備 
   ３）医療費の自己負担の解消 ⇒ 対策の中心 

難病対策要綱（昭和47年厚生省） 

難 病 対 策 の 経 緯 

都は、国が指定していない難病への医療費助成を独自に行うほか、医療相談や、在宅難病患者対
策など、療養生活の環境整備に係る取り組みを国に先駆けて実施 
＜主な項目＞ 
 ○難病医療相談（昭和48年～）  ○在宅難病患者一時入院（昭和57年～） 
 ○在宅難病患者訪問診療（昭和62年～） 
 ○在宅難病患者医療機器貸与・整備（平成4年～） 

都の取組 

国は、療養生活支援のため、各種制度を整備 

＜主な項目＞  

 ○訪問看護制度開始（平成4年～（老人のみ）平成6年～（老人以外も対象）） 

 ○介護保険法施行（平成12年～） 

 ○身体障害者手帳の有無に関わらず障害者総合支援法の対象に難病患者を追加（平成25年～） 

「難病の患者に対する医療等に関する法律」（難病法）の制定（平成27年1月1日施行） 



難病法の目的・基本理念 

＜目的＞ 

• 難病の患者に対する良質かつ適切な医療の確保 

• 難病の患者の療養生活の質の向上 

＜基本理念＞ 

• 難病の患者の社会参加の機会確保 

• 難病の患者の地域社会での尊厳の保持と共生 



 
 

難病の患者に対する医療等の総合的な推進を図るための基本的な方針 
（平成27年9月15日厚生労働省告示第375号） 概要 

２ 難病の患者に対する医療費助成制度に関する事項 

○難病の患者に対する医療費助成制度は、法に基づいて適切に運用するとともに適宜
見直し。 
○指定難病については、定められた要件を満たす疾病を対象とするよう、疾病が置か
れた状況を踏まえつつ、指定難病の適合性について判断。併せて、医学の進歩に応じ、
診断基準等も随時見直し。 
○医療費助成制度が難病に関する調査及び研究の推進に資するという目的を踏まえ、
指定難病の患者の診断基準や重症度分類等に係る臨床情報等を適切に収集し、医療
費助成の対象とならない指定難病の患者を含む指定難病患者データに係る指定病患
者データベースを構築。 

１ 難病の患者に対する医療等の推進の基本的な方向 

○難病は、一定の割合で発症することが避けられず、その確率は低いものの、国民の
誰にでも発症する可能性があり、難病の患者及びその家族を社会が包含し、支援して
いくことがふさわしいことを基本認識として、広く国民の理解を得ながら難病対策を計画
的に推進。 

○法の基本理念にのっとり、難病の克服を目指し、難病の患者が長期にわたり療養生
活を送りながらも社会参加の機会が確保され、地域で尊厳を持って生きることができる
よう、共生社会の実現に向けて、社会福祉その他の関連施策と連携しつつ、総合的に
施策を実施。 

○社会の状況変化等に的確に対応するため、難病対策の実施状況等を踏まえ、少なく
とも５年ごとに本方針に再検討を加え、必要があると認めるときは見直しを実施。 

３ 難病の患者に対する医療を提供する体制の確保に関する事項 

○できる限り早期に正しい診断ができる体制を構築。 
○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のできる体制を確保。 
○難病の診断及び治療には、多くの医療機関や診療科等が関係することを踏まえ、そ
れぞれの連携を強化。 

○難病に関する正しい知識を持った医療従事者等を養成することを通じて、地
域において適切な医療を提供する体制を整備。 

４ 難病の患者に対する医療に関する人材の養成に関する事項 

難病の患者に対する医療等に関する法律（平成２６年法律第５０号。以下「法」という。）第４条第１項に基づき、 

難病の患者に対する医療等の総合的な推進を図るための基本的な方針を定める。 

６ 難病の患者に対する医療のための医薬品、医療機器及び再生医療等製品に
関する研究開発の推進に関する事項 

○難病の克服が難病の患者の願いであることを踏まえ、難病の病因や病態を解明し、難病
の患者を早期に正しく診断し、効果的な治療が行えるよう研究開発を推進。 
○患者数が少ないために開発が進みにくい医薬品、医療機器及び再生医療等製品の研究
開発を積極的に支援。 

７ 難病の患者の療養生活の環境整備に関する事項 

○難病の患者の生活上の不安が大きいことを踏まえ、難病の患者が住み慣れた地域にお
いて安心して暮らすことができるよう、難病相談支援センター等を通じて難病の患者を多方
面から支えるネットワークを構築。 
○地域の様々な支援機関と連携して難病の患者に対する支援を展開している等の先駆的
な取組を行う難病相談支援センターに関する調査及び研究を行い、全国へ普及。 

○難病の患者が地域で安心して療養しながら暮らしを続けていくことができるよう、医療と
の連携を基本としつつ、福祉サービスの充実などを図る。 
○難病の患者の雇用管理に資するマニュアル等を作成し、雇用管理に係るノウハウを普
及するとともに、難病であることをもって差別されない雇用機会の確保に努めることにより、
難病の患者が難病であることを安心して開示し、治療と就労を両立できる環境を整備。 

８ 難病の患者に対する医療等と難病の患者に対する福祉サービスに関する施
策、就労の支援に関する施策その他の関連する施策との連携に関する事項 

９ その他難病の患者に対する医療等の推進に関する重要事項  

○難病に対する正しい知識の普及啓発を図り、難病の患者が差別を受けることなく、地域
で尊厳をもって生きることのできる社会の構築に努める。 
○保健医療サー ビス、福祉サービス等についての周知や利用手続の簡素化を検討。 

５ 難病に関する調査及び研究に関する事項 

○難病対策の検討のために必要な情報収集を実施。 
○難病の医療水準の向上を図るため、難病患者の実態を把握。 
○難病の各疾病について実態や自然経過等を把握し、疾病概念の整理、診断基準や重症
度分類等の作成や改訂等に資する調査及び研究を実施。 
〇指定難病患者データベースを医薬品等の開発を含めた難病研究に有効活用できる体制
に整備。 

※厚生科学審議会疾病対策部会 第４２回難病対策委員会資料より（一部改編） 



難病の特性 
• 希少である。 

• 国の指定難病に限っても、１５疾患群、３０６疾病に
のぼるなど、数多くの疾患がある。 

• 治療を継続しながら就労可能な疾患もある一方、病
状が急激に悪化する疾患もある。 

• 同一の疾患でも多様な病状を呈する。 
• 病状の変動がある。 
 
 

• 希少であるがゆえ地域における支援者も含め、周囲
の理解を得にくい 

• 多様であるがゆえ、患者・家族のニーズも多様 



１．医療の充実 

（１）医療提供体制 
【現状】 

• 難病は希少であることから、その確定診断には時間がかかり、ま
た診断まで複数の病院に受診することも多い 

• 早期の確定診断に加え、急性期から慢性期にわたる長期の治療
を継続するためには、専門性の高い医療機関と、地域のかかり
つけ医等の医療機関との連携の仕組が必要である 

• 指定難病のうち、登録者数の約１／４を占める神経系難病につ
いては、「東京都神経難病医療ネットワーク」により、医療機関等
の連携による医療提供体制がすでに構築されている 



都における疾患群別の認定患者数とその割合 

血液系疾患, 3,393人, 

3.8% 

免疫系疾患, 19,154人, 

21.7% 

内分泌系疾患, 2,063人, 

2.3% 

代謝系疾患, 559人, 

0.6% 

神経･筋疾患, 23,565人, 

26.7% 

視覚系疾患, 

2,464人, 2.8% 
聴覚･平衡機能系疾患, 

0人, 0.0% 

循環器系疾患, 2,335人, 

2.6% 

呼吸器系疾患, 3,282人, 

3.7% 

消化器系疾患, 23,869

人, 27.1% 

皮膚･結合組織疾患, 

1,250人, 1.4% 

骨･関節系疾患, 4,707

人, 5.3% 

腎･泌尿器系疾患, 

1,482人, 1.7% 

染色体または遺伝子に

変化を伴う症候群, 54

人, 0.1% 

耳鼻科系疾患, 1人, 

0.0% 

総計：88,178人 
（平成28年3月末日現在） 

（代表的疾患：潰瘍性大腸炎） 

（代表的疾患：パーキンソン
病） 

（代表的疾患：全身性エリテマトーデス） 



東京都神経難病医療ネットワーク 
１ 事業開始年度 平成13年度 
２ ネットワーク構成機関 
 (1)拠点病院：急性・増悪期の緊急入院受入、協力病院への技術支援を行う。（大学病院等） 
 (2)協力病院：拠点病院からの支援を受け、安定期の入院受入及び在宅医療への移行を行う（神経内科を標榜する医療機関） 
 (3)保健所・区市町村：退院患者の把握、在宅療養支援策の提供 
 (4)保健政策部：連絡会議、難病医療専門員の設置、協力病院研修会の企画支援等 
 (5)（公財）東京都医学総合研究所：難病地域支援員の設置、保健所・協力病院等への助言指導、研修会の開催、難病ネット 
       ワーク支援員の設置による難病医療提供体制の再構築等 
 
（事業イメージ） 
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在宅を支援する関係機関 
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区市町村  訪問看護ステーション 

難病相談･支援センター等 
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（２）医療費助成 
 

【現状】 
• 平成27年１月に難病法が施行され、公平・安定的な仕組みと
して、難病医療費助成制度が法に位置付けられ、医療費助
成の対象疾病の選定、医療費助成制度の構築について、国
の責務であることが明記されるとともに、助成対象疾病（指
定難病）の拡大や認定基準、患者負担の見直しが行われ
た。 

• 指定難病は、平成27年１月１日に110疾病に、同年７月１日
に306疾病に拡大され、その後も、更なる疾病拡大に向けた
検討が行われている。 

• 都独自の対象疾病については、国の指定難病拡大に伴い、
国制度への移行可否について、本協議会で検討を行った。 

• 都は、その結果を踏まえ、19疾病（うち４疾病は一部）を指定
難病に移行し、平成28年４月１日現在、８疾病を独自の助成
対象とし、国制度との整合を図りつつ実施している。 



東京都単独疾病の変遷 
助成対象疾病総数 国制度に移行した疾病数 助成終了疾病数 現行対象疾病数 

４０疾病 
３１疾病 

（うち１疾病は一部） 
２疾病 ８疾病 

Ｎｏ 現行対象 疾病名 医療費助成開始年月 国制度移行年月 備考 Ｎｏ 現行対象 疾病名 医療費助成開始年月 国制度移行年月 備考

1 高安病 昭和４９年１０月 昭和５０年１０月 21 進行性核上性麻痺 平成３年１０月 平成１５年１０月

2 脊髄小脳変性症 昭和４９年１０月 昭和５１年１０月 22 ○ びまん性汎細気管支炎 平成４年１０月 －

3 劇症肝炎 昭和４９年１０月 昭和５１年１０月 23 ミトコンドリア脳筋症 平成５年１０月 平成２１年１２月

4 悪性関節リウマチ 昭和４９年１０月 昭和５２年１０月 24
遺伝性（本態性）ニューロパ
チー

平成６年１０月 平成２７年４月

5 パーキンソン病 昭和４９年１０月 昭和５３年１０月 25 クロイツフェルト・ヤコブ病 平成７年１０月 平成９年１月

6 もやもや病 昭和４９年１０月 昭和５７年１０月 26 ○ 遺伝性ＱＴ延長症候群 平成９年１月 －

7 血友病 昭和４９年１０月 平成元年４月
先天性血液凝固因子障害等治療研究事業対象疾
病に移行

27 慢性炎症性脱髄性多発神経炎 平成１０年１０月 平成２１年１２月

8 点頭てんかん 昭和４９年１０月 平成２年４月 小児慢性特定疾患治療研究事業対象疾病に移行 28 進行性筋ジストロフィー 平成１０年１０月 平成２８年１月 平成２７年４月に一部が国制度に移行

9 リピドーシス 昭和４９年１０月 平成１３年５月 29 ウィルソン病 平成１０年１０月 平成２７年９月

10 慢性肝炎 昭和４９年１０月 － 平成１７年９月３０日助成終了 30 ○ 骨髄線維症 平成１０年１０月 －

11 肝硬変・ヘパトーム 昭和４９年１０月 － 平成１７年９月３０日助成終了 31 先天性ミオパチー 平成１０年１月 平成２７年９月

12 ○ 悪性高血圧 昭和４９年１０月 － 32 ○ 網膜脈絡膜萎縮症 平成１０年５月 －

13 ネフローゼ症候群 昭和５１年１０月 平成２７年９月 平成２７年４月に一部が国制度に移行 33 脊髄性筋萎縮症 平成１４年１０月 平成２１年１２月

14 ○

母斑症(指定難病の結節性硬化
症、スタージ・ウェーバー症候
群及びクリッペル・トレノ
ネー・ウェーバー症候群を除
く。)

昭和５９年１０月 平成２８年１月 結節性硬化症等、一部が国制度に移行 34
アレルギー性肉芽腫性血管炎
（チャーグ・ストラウス症候
群）

平成１４年１０月 平成２７年１月

15 シェーグレン症候群 昭和６０年１０月 平成２７年１月 35 原発性硬化性胆管炎 平成１４年１０月 平成２７年１月

16 多発性嚢胞腎 昭和６１年１０月 平成２７年１月 36 ○ 肝内結石症 平成１４年１０月 －

17 特発性門脈圧亢進症 昭和６２年１０月 平成２７年１月 37 自己免疫性肝炎 平成１４年１０月 平成２７年１月

18 ミオトニ―症候群 昭和６３年１０月 平成２８年１月 平成２７年４月に一部が国制度に移行 38 特発性肥大型心筋症（拡張相） 平成１５年１０月 平成２１年１２月

19 ○ 特発性好酸球増多症候群 平成元年１０月 － 39 成人スティル病 平成１６年１０月 平成２７年１月

20 強直性脊椎炎 平成２年１０月 平成２７年９月 40 脊髄空洞症 平成１７年１０月 平成２７年９月



２．療養生活の支援 

東京都難病相談・支援センター 
【現状】 

• 都は、難病患者の相談支援の拠点として、平成１６年から東
京都難病相談・支援センターを設置している 

• 難病法の施行により、平成２７年１月から、難病の患者、そ
の家族その他の関係者からの相談に応じ、必要な情報の提
供及び助言その他の支援が「療養生活環境整備事業」とし
て法に位置づけられた。 

• 国が定めるセンター業務は以下のとおり 
一般事業（各種相談支援、地域交流会等の活動支援、講演・研修会の
開催等）、就労支援事業、ピア・サポート等 



東京都難病相談・支援センターの業務 

○ 難病療養情報の提供 
• 難病情報資料室における情報提供及び地域の難病患者支援に関する情報等 各種難病関係情報の収

集・提供 

• 難病患者等日常生活用具展示コーナーにおける情報提供 

• 患者及び患者会等の自主的な活動に関する情報の収集および提供 

• 収集した情報の集約及び東京都への提供 

 

○ 各種相談支援 
• 難病に関する相談、案内及びピア相談の実施 

• 難病療養相談会の実施 

• 就労支援 

• 患者等に対する精神的な支援活動 

• 日常生活用具展示会・相談会の開催 

 

○ 講演会・研修会等の実施 
• 講演会の実施 

• ピア相談員養成研修の実施 

 

○ 患者及び患者会等の自主的な活動に対する育成・支援 

 

○ 難病相談支援センターだよりの作成 





３．地域における支援機関の連携強化 
 

難病対策地域協議会 
【現状】 

• 難病法第３２条によって、都道府県、保健所設置市
及び特別区は、単独で又は共同して地域の実情に
応じた体制の整備等について協議する場として、難
病対策地域協議会を設置することが努力義務と
なった。 

• 難病対策地域協議会の目的 
① 地域における難病の患者への支援体制に関する課題

について情報を共有 
② 関係機関等の連携の緊密化 
③ 地域の実情に応じた体制の整備について協議 



４．人材育成  

【現状】 

• 難病法の制定により、指定難病が拡大され、難病患者及び
家族の態様もより多様になり、支援の充実が求められてい
る。 

• 難病法第３条２項により、国及び都道府県の責務として、難
病の患者に関する医療に係る人材の養成及び資質の向上
を図ることが定められた。 

• 難病法第２８条「療養生活環境整備事業」により、都道府県
は、難病の患者に対する保健医療サービス若しくは福祉
サービスを提供する者又はこれらの者に対し必要な指導を
行う者を育成する事業を行うこととされており、事業実施要
綱に難病患者等ホームヘルパー養成研修事業が位置付け
られている。 

• また、国の「難病特別対策推進事業」では、都道府県の業務
として、難病指定医等研修事業や訪問相談員育成事業が位
置づけられている。 



現在実施されている主な研修 

研修名（内容） 研修期間 研修目的 

指定医研修 1日 
国が定める専門医資格を有し
ない医師が、難病法に定める
指定医となるための研修 

難病セミナー 
○基礎コース：医学的知識、
難病対策・制度等 

○保健師コース：個別支援の
あり方、地域診断、事例検
討等 

2～3日 

地域において難病患者の相談及
び指導等にあたる保健師に対して、
難病対策に関する総合的な知識、
難病に関する最新の臨床知識及
び技術の普及を図る。また、地域
保健活動における難病対策の企
画・調整能力を育成する。 

在宅難病患者訪問看護
師養成研修（医学的知識、
呼吸リハビリの演習等） 

基礎コース 
３日 
応用コース 

５日 

在宅難病患者の訪問看護を行う
看護師等に対して、難病に関する
知識と在宅ケアの技術を習得する。 

神経難病医療ネットワー
ク研修都立神経病院
「神経難病看護」公開講
座（神経難病の知識、看護ケ
アに関するの講義） 

1日 
年6～７回 

神経難病患者の入院受け入れを
行う神経難病医療拠点病院、協
力病院などの看護職が神経・筋疾
患患者等の看護ケアに必要な知
識を深める機会を提供する。 

神経難病医療ネットワー
ク研修会（制度改正、災害
対策等、ニーズに合わせた
テーマで実施） 

１日 
年1～2回 

神経難病医療ネットワークの保
健・医療・福祉関係者が、神経難
病在宅療養者の支援に対する理
解を深め、神経難病療養者の療
養生活の向上を図る。 

研修名（内容） 研修期間 研修目的 

都医学研夏のセミ
ナー「難病の地域ケ
アコース」 

6～7月頃 
5日 

難病療養に関わる諸制度や難
病保健活動をすすめるための
知識や技術を学ぶ。支援困難
例の演習、各地の難病の保健
活動の取組みを学ぶ 等。 

研修名 研修期間 研修目的 

特定疾患医療従事
者研修 

（保健師等研修） 

3日 

特定疾患に関する、医療・保
健・福祉制度の動向を総合的
に理解し、行政保健師等とし
ての役割や地域特性に応じた
保健 

活動を企画・実施・評価できる
実践能力を修得する。 

＜東京都疾病対策課主催＞ ＜東京都医学総合研究所主催＞ 

＜国立保健医療科学院主催＞ 

研修名（内容） 研修期間 研修目的 

東京都難病患者等
ホームヘルパー養成
研修 

1日 

難病患者等の多様化するニー
ズに対応した適切なホームヘ
ルプサービスの提供に必要な
知識・技能を有するホームヘル
パーの養成を図る。 

民間企業等が実施する研修で、
内容が適切なものを都が指定
する。 

＜民間企業等＞ 


