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1. 概要
・�希少疾患とは極めて少数の患者が発症する疾患である。しかし患者数が少ないこともあって、その

うち全体像が明らかな疾患はごくわずかである。疾患を十分にコントロールできている患者は、非
常に少ない。	

・�希少疾患を取り巻く様々な課題に対して、政府は国民健康保険などの公的医療保険に加え、指定難
病患者に対する医療費助成制度を始動させ、新薬開発の加速化などに取り組んでいる。

・�しかし未解決の課題は未だに多い。特に適切な診断と治療に至るまでの期間の短縮、海外とのドラッ
グ・ラグの短縮、希少疾患に対する正しい理解の促進は、疾患に対する周囲の無理解や偏見などか
ら生じる患者の負担の軽減を目指す上でも不可欠である。

・�本書は、希少疾患をめぐる日本の現状について第三者機関を活用し一企業の立場を超えて分析し、
患者及び患者団体、医療従事者、規制当局、製薬企業など各ステークホルダーの皆様と課題を共有
することで、建設的な議論を促すための提言を行うものである。

・�希少疾患をめぐる各種の課題の解決には、各ステークホルダーが連携して対応にあたることが極め
て重要だと考えられる。本書が、希少疾患患者とその家族の困難を緩和する一助になることを切に
希望する。

　希少疾患とは、患者数が極めて少ない疾患を指
す（正確な定義は「3. 希少疾患の概要」で詳述）。
疾患 1 つひとつの患者数は少ないが、希少疾患自
体は約 7,000 種類 1 もあると考えられており、患者
数は世界全体で 3 億 5 千万人（全人口の約 5％）2 と
推定されている。決して「希少」とは言えない数
字である。希少疾患患者の多くは医学的に複雑な
背景を持ち、発症機序や治療方法が判明していな
いことも珍しくない。患者は、疾患自体の痛みだ
けでなく、有効な治療法の欠如及び周囲の希少疾
患に対する理解の欠如や偏見などの 2 次的要因が
もたらす困難をも受けている。 

　希少疾患領域は、日本の医療制度においてこ
れまで十分に目を向けられてこなかった。しか
し近年、政府をはじめ多くのステークホルダー
は、状況の改善に向けて取り組みを強化している。
2015 年には「難病の患者に対する医療等に関す
る法律（通称：難病法）」に基づく新たな医療費
助成制度を開始した。医薬品医療機器総合機構

（PMDA）及び厚生労働省などが中心となり、希
少疾患の治療薬すなわちオーファンドラッグの開
発が推進されている。また、2017 年に開催され
たアジア太平洋経済協力（APEC）の第 7 回健康
と経済に関するハイレベル会合において、日本の
経済産業大臣を含めた各国の閣僚が、「希少疾患
の診断と治療に関するイニシアチブ」に署名し3、
希少疾患領域に対する取り組みを強化する意思を
示している。

　しかし、治療選択肢の少なさ、体系的な診断シ
ステムの不備、患者団体の規模や社会に対する発
信力が大きくないことなど、希少疾患を取り巻く
日本の現状は、欧米各国と比べて遅れている側面
もある。また、医療従事者間の遠隔医療では、中
国をはじめとした諸外国の取り組みが先行してい
る。現状のまま手を打たなければ、日本の希少疾
患患者が国際的にみて不遇な状況に取り残されて
しまうおそれがある。
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　こうした状況を変えるには、日本の医療政策に
おける希少疾患の優先度を上げることが重要とな
る。そのためには、患者及びその家族や患者団体
を中心として、政府及び行政機関、公的医療費負
担者（保険機関）、医療従事者及び医療機関、ア
カデミア、製薬企業、民間保険会社などあらゆる
ステークホルダー間の意識の向上と連携が不可欠
である。

　本書では、中立性を保つため第三者機関を活用
し、調査依頼元の製薬企業名を開示せずに行った
調査（特に主要オピニオンリーダー、規制当局、
患者団体、業界関係者との面談など）及び、武田
薬品工業株式会社が知見を有する疾患領域（遺伝
性血管性浮腫（HAE）a、血友病b、ゴーシェ病c など特
定の希少疾患）のデータなどを活用している。こ
れらのデータは、本書全体で紹介している。

　医療界において、患者が経験する発病から診断、
治療に至る長い道のりのことを、しばしば、「ペ
イシェント・ジャーニー」と呼ぶ。本書で紹介し
た考察及び提言が、希少疾患患者とその家族に
とっての「ペイシェント・ジャーニー」における
苦悩を少しでも緩和する一助となることを切に希
望したい。

a �数日で収まる浮腫（むくみ）が身体の様々な場所に生じる、非常に稀な疾患。腹部で発症すると激しい痛みや吐き気を、咽頭部
で発症すると呼吸困難を伴う。指定難病 65「原発性免疫不全症候群」に該当する。

b �血液凝固第Ⅷ因子または第Ⅸ因子の不足によって生じる血液凝固障害。先天性と後天性があり、後天性血友病は指定難病 288「自
己免疫性後天性凝固因子欠乏症」に該当する。

c �糖脂質の分解酵素の欠損によって、肝臓・脾臓・骨髄などのライソゾーム（細胞小器官の一種）にグルコセレブロシドが過剰に
蓄積することで発症するライソゾーム病の一種。指定難病 19「ライソゾーム病」に該当する。

重要なポイント 

Ⅰ．希少疾患の概要
　希少疾患は約 7,000 種類が存在するとされてい
るが、95% の希少疾患には未だ治療薬が存在し
ない 4。日本では、対象患者数が 5 万人未満の疾患

（人口比に換算すると約 0.04％未満）を「希少疾患」
と定義している 5。

　日本でもいくつかの希少疾患領域における治療
薬が開発されてきたものの、そのドラッグ・ラグ
は大きく、2019 年 5 月までに米国で承認されて
いるオーファンドラッグの 43％が日本では未承
認であり、さらにその 75％は国内臨床試験さえ
未実施である（図 2-1 参照）。医療用医薬品の総
売上高に占めるオーファンドラッグの割合も、海
外と比べて低い（図 4 参照）。

Ⅱ．患者が抱える苦悩
　希少疾患患者が「ペイシェント・ジャーニー」
において経験する様々な困難とその度合いは疾患
及び患者によって異なるが、概ね以下の 8 項目
にまとめることができる（図 6 参照）。

① 希少疾患の知識がなく受診が遅れる
② 健康診断などで疾患が検出されない
③ 専門医にたどり着くまでに長期間を要する 
④ 正確な診断を得るまでに時間がかかる
⑤ 治療の選択肢が不足している
⑥ 専門治療に対応した医療機関が少ない
⑦ 疾患について周囲の理解が得られない
⑧ 医療費や通院などの負担が大きい
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Ⅲ．患者の苦悩とその「根本的原因」
　希少疾患患者が抱える苦悩の根底には、共通し
た原因が存在している。本書ではこれを「根本的
原因」と呼ぶ。「根本的原因」は 4 つ考えられ、
相互作用して「負の連鎖」を生み出し、しばしば
疾患自体よりも強固な障害となり得る。その背景
には、希少疾患に対する認知の低さと社会的偏見
がある。

Ⅳ．4 つの「根本的原因」の分析
⃝患者が組織的に発信・要望することに慎重である
　欧米では、疾患別の患者団体で構成された代表
組織が強力な発信力を持ち、活動に必要な資金の
調達や社会に対する情報発信などに活躍し、疾患
別の患者団体が便益を享受している。日本では日
本難病・疾病団体協議会（JPA）6 や難病のこども支
援全国ネットワーク7 が患者団体の代表組織とし
て患者の地位向上に日々尽力しているが、その潜
在的な発信力はさらに強化できる。海外とは事情
が異なるものの、海外の方法論から学べることが
ないかは一考に値する。

⃝政府の希少疾患対策の優先度が上がりにくい
　これまで政府は、指定難病患者に対する医療費
助成制度やオーファンドラッグの開発促進などを
通じて、希少疾患患者の支援に注力してきた。し
かし「ペイシェント・ジャーニー」におけるアン
メットニーズは、医療費や治療薬だけの問題だけ
ではない。希少疾患に対する認知度の低さや社会
的偏見、さらに患者同士のつながりなど、改善が
必要な課題は未だ山積みである。

⃝新薬の臨床開発ハードルが高い
　日本と米国のオーファンドラッグの開発状況を
比較すると、2009 年以降に米国で承認された医
薬品（76 品目）のうち、約半数が日本未開発で
ある（図 13 参照）。日米間のオーファンドラッグ・
ラグの要因は「臨床試験の高コスト体制と投資利
益率の低さ」や「国内の企業インフラ及び開発担
当者の数不足」などが指摘される。背景には、臨
床試験の参加患者の募集の難しさ、患者レジスト
リの未整備、グローバル試験参加時及び新薬審査
における要求レベルの高さなどが指摘される。

⃝医師の希少疾患知識習得や専門家連携が進み	
にくい
　希少疾患は、多臓器不全の症状を呈し、かつそ
の症状は時期を異にして現れることが多いため、
各診療科の専門医でも診断を下すことは容易では
ない。しかしながら、複数診療科の専門医が連携
して診断することが重要であることを理解する医
師がまだ少ない。また、希少疾患患者は全国各地
に分散しており、常に専門医が近隣にいるとは限
らない。非専門医と専門医を結ぶ医療従事者同士
の相談や専門医紹介のネットワークの欠如が、最
新情報や研修機会の欠如と相まって、医師が専門
性を発揮する機会を阻害している。また、現在の
診療報酬制度では、患者の治療方針について医療
従事者同士が電話またはメールなどで相談をして
も、その行為に対するインセンティブは認められ
ていない。

◆

　これら 4 つの「根本的原因」が相互に作用す
ることで「負の連鎖」をもたらし、希少疾患に対
する研究者の不足や、患者レジストリの不備、医
療従事者間における連携ネットワークの欠如、患
者団体の運営資金不足など様々な現象を引き起こ
している。
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Ⅴ．提言
　患者が抱える問題点やそれらの「根本的原因」
に対応するため、以下を提言したい。

提言 1  	
希少疾患の社会的認知を向上させるため、患者団
体の代表組織の強化を支援する

　希少疾患、特に遺伝性疾患に対する偏見は未だ
に根強い。製薬企業と政府が協力して、JPA など
の患者団体に対して資金・人材の両面を支援する
ことで、希少疾患及び遺伝性疾患に対する誤解を
なくし、希少疾患に対する一般の認知の低さや社
会的偏見の改善に貢献することができる。

提言 2  	
民間の資源や活力を結集して、疾患啓発を強力に
推進するための環境を整備する

　一般市民に対する疾患啓発活動は、特に診断率
の低い希少疾患や遺伝性疾患の診断率の改善に極
めて重要かつ有効な手段である。これに対して、
製薬企業は疾患啓発活動において重要な役割を担
うことができる。希少疾患に関しては、官民一体
となってその理解向上を強力に推進していくため
の仕組みづくりの検討も必要であろう。

提言 3  	
希少疾患の医療支援ネットワーク及び都道府県内
の医療提供体制を強化する

　日本国内には希少疾患の中核拠点病院の数が少
なく、患者紹介経路（パス）も明確ではない。また、
希少疾患の正しい診断と治療の実現には、専門医
と非専門医の連携が重要となる。政府は、既存の
難病の医療提供体制を整備し、さらに都道府県内
の医療提供体制との連携を深めることで、希少疾
患の診断、治療計画の加速的推進も可能になる。

提言 4 	 	
希少疾患の患者レジストリの整備などを通じて、
新薬開発を促進する

　日本におけるオーファンドラッグの開発は、欧
米各国と比べて大きく遅延している。政府が、医
師・研究者や製薬企業と協働で希少疾患に対する
患者レジストリを整備することは、今後の臨床試
験及び新薬開発の効率化を考える上で不可欠とな
るであろう。

提言 5  	
患者の治療生活を支えるデジタル技術開発を支援
する

　欧米各国では、すでに製薬企業などが提供する
様々な患者支援サービスが普及している。これに
対して日本では、保険償還に対するハードルの高
さもあって、患者が新たな革新的技術の恩恵を受
けることができないでいる。政府及び企業は、患
者の治療や生活を支援する新技術（特にデジタル
医療）の開発を支援し、希少疾患領域におけるア
ンメットニーズの対応に挑戦していく姿勢が求め
られている。これらの技術は、いずれ国民皆保険
制度の維持・改善にも貢献するであろう。

◆

　日本の希少疾患の課題を解決するエコシステム
―持続的な協働体制の構築に向けて、本書におい
ては長年希少疾患に取り組んでこられた様々な専
門家からコメントを伺い、分析を行ったので、皆
様と共有させていただく。この提言を端緒として、
多くのステークホルダーの皆様と様々な角度から
建設的に議論し、理解を深め、課題解決を導く連
携のきっかけになればと願う。
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2. 背景及び目的
　希少疾患及び難病は、人類の歴史の中でも長き
にわたって挑まれてきた解決の難しい社会課題で
ある。日本の場合、本格的な難病対策はスモン（亜
急性脊髄視神経症）を始まりとする。当時はまだ
原因不明だったこの難病に対応するため、厚生省

（当時）は「難病対策要綱（1972 年）」を策定し、
世界に先駆けて包括的難病対策制度をスタートさ
せた8。その後、対象疾患の増加に伴い、2015 年
には難病法を通じて、より継続的かつ安定的な難
病対策制度が構築された。さらに「海外で承認さ
れている治療薬が日本では使えない」という問題

（ドラッグ・ラグ）に対応するため、「医薬品、医
療機器等の品質、有効性及び安全性の確保等に関
する法律（通称：薬機法）」を改正し、新たに「希
少疾病用医薬品」指定制度を新設。優先審査制度
や研究助成制度を整備してきた。また、2017 年
に開催されたアジア太平洋経済協力（APEC）の
第 7 回健康と経済に関するハイレベル会合にお
いて、日本の経済産業大臣を含めた各国の閣僚が、

「希少疾患の診断と治療に関するイニシアチブ」
に署名した9。このイニシアチブの中では、2025
年までに設定した 10 項目を実現するためには、
患者団体、アカデミア、民間企業、政府の各ステー
クホルダーの連携が不可欠と述べられている。

　しかし、希少疾患の病態は複雑かつ多岐にわた
り、日本の希少疾患患者とその家族が未だ様々な
困難に直面している状況は依然として続いてい
る。その一例として、現状の重症度分類では症状
や生活の負担に応じた支援が難しいことや、軽症
者の経過や症状の変化のデータが蓄積されず、よ
り良い治療法の開発が遅れるなどの問題が議論さ
れている。こうした状況を打開するために、各界

の多様なステークホルダーが奮闘してきたが、中
でも中心的な役割を果たしてきたのが、医療従事
者と研究者たちであろう。

　とりわけ、日々患者の診療にあたっている医療
従事者の果たしてきた役割は大きい。幸いなこと
に、日本では希少疾患の診療に詳しい専門医や医
療機関が、自ら名乗りを上げて地域における中核
拠点病院の機能を果たしてきた歴史がある。その
熱意と知識と技術をさらに有効活用できるような
環境が整備されれば、日本の希少疾患患者を取り
巻く環境は、さらに大きく改善され得ると思われ
る。実現に向けて、非専門医と専門医という壁は
もちろん、それぞれの学会の枠をも超えた学際的
な挑戦が状況改善のカギを握っている。

　合わせてこうした変革に欠かせない新たなス
テークホルダーとして、日本医療研究開発機構

（AMED）が期待を集めている10。2015 年に誕生し
た同組織は、これまでにも「未診断疾患イニシア
チブ（IRUD）」や「希少疾病用医薬品指定前実用
化支援事業」などの取り組みを通じて、多くの知
見を持つ専門家をつなぎ、希少疾患の病態解明
に資する諸データの集積と解析のための体制構
築、治療開発の加速を目指した創薬支援など、日
本のみならず世界の希少疾患の課題克服に貢献す
る存在となっている。今後も、アカデミアや企業
などにユニークな価値や機会を提供するプラット
フォームとして、病態解明から治療開発までの途
切れない研究支援体制のさらなる強化により、希
少疾患の克服に向けた研究の発展が図られること
であろう。
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　このような専門家たちを奮い立たせてきたの
は、ほかならぬ患者とその家族である。疾患特有
の課題を当事者の視点から発信し、社会の支援が
届かないところを自助的にサポートし合い、広く
社会に向けて課題を発信し続けた希少疾患の患者
団体が、ほかの疾患領域における患者団体や日本
の医療政策に及ぼした影響は大きい。その功績に
鑑みれば、さらなる支援をもってその潜在力が引
き出されるよう、政府や産業界にはリーダーシッ
プと貢献が求められる。

　本書では、こうした各ステークホルダーの実態
と課題について、特に希少疾患患者を悩ませる診
断と治療に焦点を置きつつ分析し、どのような取
り組みによってそれぞれの潜在力がさらに発揮さ
れ得るかを、海外の事例も参照しながら詳細に見
ていく。日本の社会を構成するすべてのステーク
ホルダーに自らの役割や潜在力について気づきを
もたらし、持続的な連携のビジョンをともに構想
するきっかけが生まれることを心から願うもので
ある。
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3. 希少疾患の概要
・�世界に約 7,000 種類の希少疾患が存在すると考えられ、そのうち 95％の疾患では治療薬が存在し

ない。
・日本では、国内の患者数が 5 万人未満の疾患を「希少疾患」と定義している。
・�ドラッグ・ラグも大きい。米国で承認されているオーファンドラッグの約 4 割が国内未承認である。

日本の医薬品総売上高に占めるオーファンドラッグの割合は、海外と比較して低い。

　希少疾患の定義は国によって異なる（図 1 参
照）。日本では薬機法に基づき厚生労働省令で定
める希少疾病用医薬品に該当する要件として患者
数が 5 万人未満の疾患を希少疾患と定義11 してい
るが、米国では患者数 20 万人未満12、欧州では人
口 1 万人に患者数 5 人未満13 が基準とされている。
言い換えると、日本では人口に占める患者の割合

が約 0.04％未満、米国では約 0.06％未満、欧州
では 0.05％未満となる。

図 1

出典：厚生労働省、米国食品医薬品局（FDA）、欧州医薬品庁（EMA）のウェブサイト情報などを基に作成14

希少疾患の基準（日本・米国・欧州を比較）

　世界には約 7,000 種類の希少疾患があると考え
られている15。それらの希少疾患のうち、95% の
疾患には未だ治療薬が存在していない16。
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「希少疾患」と「指定難病」

　希少疾患と関連した用語として「指定難病17」が
ある。薬機法における希少疾患は、希少疾病用医
薬品の研究開発を促進する目的で定義された用語
であるのに対し、指定難病は特に治療の難しい患
者の医療費負担を軽減するために 2015 年に制定
された難病法に基づく日本独自の概念である。難
病は、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) 希少な疾患であって、4) 
長期の療養を必要とするもの、という 4 つの条件
を必要としているが、指定難病にはさらに、患者
数が本邦において一定の人数（人口の約 0.1％程
度）に達しないこと、客観的な診断基準（または
それに準ずるもの）が成立していること、という
2 条件が加わっている。政府は指定を受けた難病
に罹患した患者の医療費の自己負担の部分の大部
分に対して支援を行う。同法制定当初は 56 疾患

であったが、その後適応疾患の数を伸ばし、現在
では 333 疾患（疾患群含む）が「指定難病」の
指定を受けている（下表「希少疾患」と「指定難
病」の違い」参照）。この制度は多くの希少疾患
患者とその家族の経済的負担を軽減させたが、難
病指定を受けた希少疾患は少数であり、助成対象
から外れた希少疾患患者をどう社会が支援するか
など、課題も残されている。なお、がんについて
は、「がん対策基本法」などを中心に、難病対策（指
定難病）とは別の施策体系が講じられている。

　難病支援関連制度を有効に活用するためには、
患者団体などの当事者が「適切な科学的定義と診
断基準が存在すること」を主張していく必要があ
る。しかし、多くの希少疾患については患者団体
そのものが存在しない。そのため、主要な患者団
体とオピニオンリーダーとの連携強化が不可欠で
ある。 

「希少疾患」と「指定難病」の違い
希少疾患（日本の場合） 指定難病

概要 ・対象者数が 5 万人未満の疾患
・難病などの重篤な疾患
・医療上必要性が高い
・開発の可能性が高い

①発病機構が不明
②治療方法未確立
③希少な疾患（患者数が人口の 0.1％程度）
④長期療養が必要
⑤客観的診断基準の確立
5 つの要件を満たすものとして厚生労働省が
厚生科学審議会の意見を聴いて指定する

根拠 医薬品、医療機器等の品質、有効性
及び安全性の確保等に関する法律

（薬機法）

難病の患者に対する医療等に関する法律 
（難病法）

疾患の種類数 約 7,000（世界全体） 333（疾患群含む）

出典：厚生労働省のウェブサイト情報などを基に作成 18
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米国と日本におけるオーファンドラッグの	
承認の比較

　日本におけるドラッグ・ラグは厚生労働省の
リーダーシップのもと改善したが、希少疾患領域
では、海外で承認されている治療薬が日本では利
用できない「オーファンドラッグ・ラグ」の問題
がある。例えば、2019 年 5 月までに米国で承認
されているオーファンドラッグの 43％は日本で
承認されておらず、そのうち 75％は臨床試験が
実施されていない現状がある（図 2-1 参照） 。

米国と日本におけるオーファンドラッグの承
認数

　過去 5 年間の日米のオーファンドラッグの承
認数を比較すると、米国の 99 品目に対して、日
本は 69 品目に留まる（図 2-2 参照）。

　2018 年に新たに承認を取得した医薬品全体に
占めるオーファンドラッグの割合を見ると、米
国は 58％であるのに対して、日本はその半分の
29％に留まる（図 2-3 参照）。米国でオーファン
ドラッグの開発・承認が加速している中、日本に
おけるオーファンドラッグ・ラグは縮まりにくい
傾向にある。

図 2-1

出典：EvaluatePharma のデータベース、医薬基盤・健康・栄養研究所（NIBIOHN）のウェブサイト情報などを基に作成 19

米国と日本におけるオーファンドラッグ・ラグ
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図 2-2

出典：米国食品医薬品局（FDA）、医薬品医療機器総合機構（PMDA）のウェブサイト情報などを基に作成 20

図 2-3

出典：米国食品医薬品局（FDA）、医薬品医療機器総合機構（PMDA）のウェブサイト情報などを基に作成 21

過去５年間に承認されたオーファンドラッグ化合物の数

日米で承認された医薬品のうち
オーファンドラッグが占める割合（2018年）
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　日本における希少疾患治療薬の開発は、特定の
疾患分野に偏重しており、例えば血液がんと感染
症の治療薬が、全体の約半数を占めている。一方、
すべての希少疾患のうち遺伝性疾患は約 80％を

占める22 にもかかわらず、その治療薬（上市中、
開発中とも）は乏しい状況にあることが示唆され
る（図 3 参照）。

図 3

出典：EvaluatePharma のデータベース、医薬基盤・健康・栄養研究所（NIBIOHN）のウェブサイト情報などを基に作成 23

日本の承認済み及び開発中のオーファンドラッグ
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処方の分析

　医薬品の患者に対する影響を評価するには、処
方量ベースまたは患者数ベースで市場を分析する
ことが望ましい。ただし入手可能なデータが限ら
れているため、ここでは価格／売上ベースで分析
を行っている。 

　日本の医薬品総売上高に占めるオーファンド
ラッグの割合は海外と比較して低い。2018 年時

点のデータを比較すると、世界全体では 19％だっ
たのに対して、日本は 7％であった（図 4 参照）。
オーファンドラッグの国家財政への影響は限定的
であり、その負担度合いは諸外国に対しかなり低
いのが現状である。今後どのレベルまで対応を拡
充するべきか、当事者の実態や意見を反映した丁
寧な議論を重ねることで、患者の QOL 改善につ
ながる治療へのアクセス改善に取り組むことが期
待されている。

図 4

出典：EvaluatePharma Orphan Drug Report 2019  などを基に作成 24  

処方薬の総売上高に占めるオーファンドラッグの割合
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　日本における希少疾患の診断、治療及び管理は、
様々なステークホルダーが寄与している。希少疾
患患者の生活をより良いものに変えるには、ス
テークホルダー同士の連携による、包括的かつ協
調的なアプローチが不可欠である。
 

患者とその家族

　日本におけるすべての希少疾患患者の合計は、
約 600 万人（総人口の約 5％を基に算出）を占め
ると推定されている25。このうち約50 ～75％26 が小
児患者と考えられ、その多くが遺伝性の疾患であ
る。このため、患児の両親の理解と協力が確定診
断につながるカギとなることが多い。また、介護
関係者も患者の支援において重要な役割を担って
いる。

一般診療所

　希少疾患患者が最初に診察を受けるのは、最寄
りのかかりつけ医、小児科医、救急科の医師であ
る。日本は経済協力開発機構（OECD）加盟国で
医療機関の数が最も多い。日・米・独・英の医療
機関数（2016 年）27 を比較すると、日本 8,442 施設、
米国 5,534 施設、ドイツ 3,100 施設、英国 1,922
施設であった。また、「人口 1,000 人あたりの医
師の数」28 を比較すると、日本 2.43 人、米国 2.58
人、英国 2.81 人、ドイツ 4.25 人と、大差はない。
しかしながら、一般小児科医に限れば、日本 0.13
人、米国 0.26 人、英国 0.16 人、ドイツ 0.17 人と、

日本の数はむしろ少ない。 

専門医及び拠点病院

　約 7,000 種類にも上る希少疾患に対して、確定
診断及びその後の治療・管理を提供できる専門医
の数は少なく、かつ日本全国に散在している。もっ
とも、近年では日本でも希少疾患の診断に関与す
る専門職の人数は増加している。例えば、2019
年 11 月時点における日本の臨床遺伝専門医の数
は 1,439 名29 である。
　難病法においては、難病指定医が特定されてお
り、その指定は医師の申請に基づき、都道府県知
事、指定都市市長が行うこととしており、5 年ご
との更新制となっている（平成 31 年 4 月 1 日現
在、指定医数は、約 14 万人、協力難病指定医は、
約 7,000 人）30。

患者団体及び非営利団体

　希少疾患患者は、患者団体に参加して自らの経
験を共有しながら、治療に関する情報や各種の支
援を利用している。患者団体には、疾患ごとの患
者団体と、それらを束ねて希少疾患患者全体を代
表する組織（以下「代表組織」とする）の 2 種
類がある。日本における代表組織の一例として、
日本難病・疾病団体協議会（JPA）が挙げられる。
JPA は、特に難病及び希少疾患に重点を置いた、
国内でも有数の難病患者団体であり、91 の団体
が加盟し、会員数は約 26 万人である31。予算に制

4.�エコシステムを形成する 
 ステークホルダーの概要

・�希少疾患領域には、患者はもちろん、医療従事者、患者団体、各学会、規制当局、製薬業界など様々
なステークホルダーが関与している。

・�患者とその家族の生活により良い変化をもたらすには、各ステークホルダーが個々の活動を強化す
るだけでなく、ステークホルダー同士の連携が極めて重要である。
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約はあるものの、JPA は 2015 年の難病法の施行
を含め、希少疾患患者の支援において重要な役割
を果たしている。一方で、主として小児慢性疾患
の患者ならびに医療関係者によって構成された代
表組織として、難病のこども支援全国ネットワー
ク32 がある。難病のこども支援全国ネットワーク
は、難病の子どもたちと家族の QOL を高めるた
め、「相談活動」・「交流活動」・「啓発活動」・「地
域活動」の 4 つの活動を柱に活動を行っている。
米国及び欧州では、日本に比べてこの代表組織が
極めて強い力を持っている。米国及び欧州の代表
組織はそれぞれ米国希少疾病協議会（NORD）、欧
州希少疾患協議会（EURORDIS）である。

政府及び規制当局

　希少疾患や難病に対する取り組みを推進してい
る代表的な政府ならびに規制・審査当局などの行
政機関としては、厚生労働省、日本医療研究開発
機構（AMED）、医薬品医療機器総合機構（PMDA）
などが挙げられる。
	
①厚生労働省
　厚生労働省は、省内に「健康局難病対策課」を
設置して国内の難病対策に対応している。さらに
厚生科学審議会（疾患対策部会難病対策委員会）
を開催し、全国各地で難病対策にあたる関係者か
らヒアリングなどを通じて、各種提案が行われて
いる。情報提供体制の整備も進んでおり、厚生労
働省支援事業の 1 つ「難病情報センター（運営：
難病医学研究財団）」は、ウェブサイト（http://
www.nanbyou.or.jp/）を通じて、現時点までに
指定されている難病（指定難病）の種類と病態、
医療費助成制度、難病指定医療機関及び指定医、

d ゲノムと遺伝子に関する研究／生体内の分子全体を網羅的に研究する学問

就労支援関連情報、患者団体情報、よくある質問
など、指定難病に関する様々な情報を提供してい
る。2018 年には新たな難病の医療提供体制を掲
げ、その整備に取り組んでいる（図 17 参照）。また、
厚生労働省の難治性疾患政策研究事業では、難病
の医療水準の向上や患者の QOL 向上などを目的
として、主に指定難病を対象として、診療体制の
構築、疫学研究、普及啓発、診断基準・診療ガイ
ドラインなどの作成などを行う研究が進められて
いる。

②日本医療研究開発機構（AMED）
　基礎研究の成果を臨床応用に結びつける研究プ
ロジェクトの支援に取り組む組織である。平成
31 年度年間予算は約 1,271 億円であり、そのう
ち、難病克服プロジェクトとして 126 億円の研
究開発予算を投入している33。代表的な事業である
難治性疾患実用化研究事業では、病因・病態の解
明、画期的な診断・治療・予防法の開発を推進す
ることを目的として、基礎的研究や治験、エビデ
ンス創出研究、オミックスd 研究など幅広い研究
が進められている。本事業では、未診断疾患の原
因遺伝子の同定を目指したネットワーク事業「未
診断疾患イニシアチブ（IRUD）」34 や希少難治性疾
患に関する情報を集約し 2 次活用につなげる「難
病プラットフォーム」などを通じて、希少疾患の
ゲノミクス／オミックス及びデータ活用に関連す
るプログラムを主導している。特に、IRUD の実
績は、明らかな症状（自覚・他覚）があるにもか
かわらず、また保険診療などで実施する諸検査で
陽性所見が認められた場合であっても、通常の医
療の中で診断に至ることが困難な患者（いわゆる
未診断疾患患者）に希望を与えるものである（図
5 参照）。
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③医薬品医療機器総合機構（PMDA）
　「医薬品及び医療機器の有効性及び安全性に関
する審査」・「医薬品の副作用による健康被害の救
済」などを主要な業務とする組織である。オー
ファンドラッグについては、国内開発を促進する
ための助成金の交付、優先審査制度、開発計画に
対する指導・助言制度などが用意されている。ま
た、設立当初から「ドラッグ・ラグの解消」にも
取り組んでおり、現在の審査期間は平均 323 日
と、米国食品医薬品局（FDA）：244 日、欧州医
薬品庁（EMA）：436 日の中間35 にあたる。さらに、
2017 年度には、重篤な疾患であって有効な治療
方法が乏しく患者数が少ない疾患などを対象とす
る医薬品について、条件付早期承認制度を開始し
ている。

公的医療費負担者（保険機関）とその制度  

　日本が世界に誇る国民健康保険（国民皆保険制
度）は、ほぼすべての希少疾患患者に対して「国
内で利用可能な治療薬に対する安定したアクセ
ス」を提供している。標準的な希少疾患患者の自
己負担率はおよそ 1 ～ 3 割であり、その上限額
は 1 カ月あたり約 6 ～ 20 万円 36 である。さらに、
その疾患が「指定難病」に該当する場合、自己負
担は月額 1 ～ 2 万円程度37 に抑えることもできる。
一方で、未だ多くの希少疾患は「指定難病」の指
定を受けておらず、多くの希少疾患患者が同制度
を利用できないことも事実である。

出典：日本医療研究開発機構（AMED）,  未診断疾患イニシアチブ（IRUD）：https://www.amed.go.jp/program/IRUD/, （参照 2019-12-01） 

図 5

未診断疾患イニシアチブ（IRUD） 3.5 年間の実績
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アカデミア

　大学などのアカデミアでは、希少疾患の特性と
治療法に関する基礎研究及び臨床研究が進行して
いる。多くの希少疾患について学会が設立されて
おり、海外の新薬や進行中の臨床試験など、最新
の知見が共有されている。
 

製薬企業

　製薬企業は、希少疾患に対する治療薬の開発及
び上市に挑戦している。さらに近年では、診断、
治療及び教育に関連する様々なサービスを提供し
ている。バイオベンチャー企業なども、これまで
以上に希少疾患領域のイノベーションを牽引して
いるが、日本においては未だ希少疾患におけるド
ラッグ・ラグは解消されておらず、十分に治療薬
を提供できているとは言い難いことから、企業及
び業界団体のさらなる努力が求められる。

医療機器・検査などの関連企業

　日本及び欧米各国には、疾患の診断に関する医
療機器、医療材料、サービスを提供する様々な医
療技術企業がある。例えば、治療薬の有効性を事
前に予測できるコンパニオン診断やバイオマー
カー検査、希少疾患の正確な診断を可能にする特
殊な抗体検査技術などが、希少疾患の診療にかか
わる医師の正確な診断を助けている。 

IT 関連企業

　近年、多くの IT 関連企業が医療分野に参入し
始めている。それらの企業は、健康管理歴（PHR）
の活用、遠隔医療、治療支援、医療データ解析な
ど、機械学習や自然言語処理を活用した分野に集
中投資している。希少疾患においてはほかの疾患
領域と比較して情報が限定的になりがちであるこ
とから、デジタルツールや AI がより大きな貢献
を果たすことが期待される。

保険会社

　日本の人口の約 70％が公的医療保険とは別に、
何らかの民間医療保険に加入38 している。しかし
ながら、希少疾患患者の医療費の大部分（70 ～
90％）は公的医療保険が負担しており、民間医
療保険の貢献度は低い。日本の民間の保険会社の
役割は、加入者の自己負担分の支払い、入院また
は手術が必要となった場合の生活費の支援などに
限られているのが現状である。
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5. 希少疾患患者の抱える苦悩
「ペイシェント・ジャーニー」の考察

・�希少疾患患者は、その疾患の経過において、以下の 4 段階において様々な問題に直面する。
　1．検査と発病：希少疾患の知識がなく受診が遅れる／健康診断などで疾患が検出されない
　2．診断：専門医にたどり着くまでに長期間を要する／正確な診断を得るまでに時間がかかる　
　3．治療：治療の選択肢が不足している／専門治療に対応した医療機関が少ない
　4．支援：疾患について周囲の理解が得られない／医療費や通院などの負担が大きい
・��患者の苦悩の深刻度は疾患及び国によって大きく異なる。この点を考慮することが、希少疾患の患

者支援を考える上で重要である。

　「ペイシェント・ジャーニー」とは、患者が発
病してから、適切な医療機関で正しい診断を受け、
各方面からの支援を受けながら治療を進めていく
道筋を長旅になぞらえた用語である。希少疾患患
者が歩む「ペイシェント・ジャーニー」を詳細に
見ていったところ、発症から支援を受けるに至る

までの 4 段階において、8 つの課題が見いだされ
た（図 6 参照）。これらは、「治りづらい」・「生
きづらい」といった患者が抱える 2 つの「つらい」
を表現しているものと考えられる。本章では「ペ
イシェント・ジャーニー」における 8 つの課題
を患者の抱える苦悩として検討する。

図 6

「ペイシェント・ジャーニー」における患者の苦悩
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検査と発病

① 希少疾患の知識がなく受診が遅れる
　多くの希少疾患の症状は認知度が低く、患者自
身も病気に気づかずに医療機関を受診しないか、
受診をしても適切な診療科や専門医までたどり着
けない場合が多い。

② 健康診断などで疾患が検出されない
　一般的な健康診断には、希少疾患に関係する検
査項目は含まれていない。家族にその希少疾患患
者がいた場合でも、検査は推奨されていないため、
発見されにくい。新生児に対して先天性代謝異常
などの早期発見を目的とした「先天性代謝異常等
検査（新生児マス・スクリーニング）」があるが、
非常に限定的であり、日本を含め、どの国でも遺
伝性疾患をはじめとする様々な希少疾患に対する
国家単位での新生児マス・スクリーニング検査は
実施されていない。米国の一部の州と英国では、
特定の希少疾患についてパイロット検査を行って
いる。例えば、米国イリノイ州政府とミズーリ州
政府、ニューヨーク州の一部の医療機関では、新
生児マス・スクリーニングにゴーシェ病も検査
項目に含めている。また英国の新生児検査では、
鎌
かまじょう

状赤血球症 e と嚢
のうほうせいせんいしょう

胞性線維症 f の検査が実施され
ている。この問題については、「6. 患者の苦悩を
増幅させる『負の連鎖』の考察」でも考察する。

e �赤血球の形状変形によって酸素運搬能力が低下する遺伝性疾患。貧血・黄疸・発熱などの症状が起きやすい。人種的には黒人に
多いとされる。小児慢性特定疾病対策の対象疾病番号 2 に該当する。

f �遺伝性変異によって気道内液、腸管内液、膵液などの全身性分泌液／粘液の粘度が著しく高くなる疾患。典型例では胎便性イレ
ウスによる消化吸収不良などをきたすこともある。指定難病 299「嚢胞性線維症」に該当する。

診断

③ 専門医にたどり着くまでに長期間を要する
　多くの希少疾患患者は、適切な専門医にたどり
着くまでに長期間を要している。希少疾患に対す
る専門医の数は限られており、専門医に対する患
者紹介経路（パス）や中核拠点病院も不足してい
る。その結果、医師でさえも患者をどの施設に紹
介するべきかが分からないケースがある。国土が
広大な米国でも専門医の偏在は指摘されている
が、同国では遠隔医療の活用が進んでいる。また
欧州では遠隔医療を活用したバーチャル紹介ネッ
トワークを導入するなど、一元化された診断シス
テムの構築が進んでいる。このような国家ぐるみ
の体制整備について、日本はまだ十分に整ってい
るとは言い難い。

④ 正確な診断を得るまでに時間がかかる
　希少疾患の種類は約 7,000 あると考えられ、う
ち約 8 割は遺伝性疾患である。単一遺伝子異常
に基づく疾患であっても、多臓器不全の症状を呈
し、またその症状は時期を異にして現れることが
多い。その特殊性から、最初の診療で確定診断に
結びつくことは、現実的にはほぼ不可能に近い。
希少疾患を示唆するような際だった症状を示さな
いことも多く、ほかの疾患と共通する症状が多く
あるため、非専門医はもちろん、専門医であって
も希少疾患の診断には困難が伴う。結果として、
何十年にもわたり確定診断がつかず、いわゆる「診
断を求める終わりなき旅」の状態が続いている患
者もいる。診断率は疾患や国によっても様々であ
る。例えば、遺伝性血管性浮腫（HAE）の場合、
欧米での診断率は 70％以上であるにもかかわら
ず 39、日本での診断率は 16％40 に留まっており、日
本での診断率は非常に低い。確定診断までの平均

新生児マス・スクリーニングにどの 
希少疾患を含めると費用対効果が 
高くなるか、さらなる議論が必要である。

– HAE 専門医� 第三者機関によるインタビューより
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期間を見ても、日本が約 13.8 年41 であるのに対
し、米国の平均期間は約 10 年42、欧州での平均期
間は約 8.5 年43 であり、日本では欧米に比べ長期
間を要する。一方で、慢性血

け っ せ ん そ く せ ん せ い

栓塞栓性肺高血圧
症（CTEPH）g の場合、診断率は、米国ではわずか
約 12％、欧州の一部の国では 19％、日本では約
30％であり、日本でやや高い傾向にはある44。この
ように疾患により違いはあるものの、日本におけ
る希少疾患の診断率は高いとは言い難い。

治療

⑤ 治療の選択肢が不足している	
　治療薬が存在する希少疾患は、全体のわずか
5％に過ぎない。さらに治療薬が存在していても、
日本国内では未承認というケースも多々ある。政
府は希少疾患の承認を特例的に迅速化する努力を
重ねているが、米国で 2019 年 5 月までに承認さ
れているオーファンドラッグ 376 品目のうち 163
品目（43％）は日本でまだ承認されていない。

g �器質化した血栓によって肺動脈が閉塞し、肺血流分布及び肺循環動態の異常が 6 カ月以上にわたって固定された病態をいう。 
指定難病 88「慢性血栓塞栓性肺高血圧症」に該当する。

⑥ 専門治療に対応した医療機関が少ない
　希少疾患の診断及び治療には中核拠点病院が重
要な役割を担っていることは言うまでもないが、
現在の日本では、大部分の希少疾患に対して、最
新の治療を提供する中核拠点病院の数が不足して
いる。例えば、HAE については、診断・治療の
可能な医療機関のリストがインターネットに掲載
されている45 ものの、現時点において専門施設は
指定されていない状況にある。その結果、多くの
患者が近隣の医療機関に治療を求めるか、自宅か
ら遠く離れた専門医まで通院せざるを得ない。ま
た、専門治療に対応した医療機関の利用について
も課題がある。例えば血友病の場合、中核診療を
担う主要病院は全国に 17 施設46 あるが、これらの
施設を利用している患者の割合は、全体の 25％
程度である。専門分化が進む欧州各国では、9 割
以上の患者が血友病専門の医療機関を利用してい
る。このような環境の違いを勘案すると、日本に
おいて中核診療を担う主要病院とそれ以外の施設
との緊密なネットワークとコミュニケーションが
欧州以上に必要になると考えられる。 

私たちはこの疾患に対する社会の認識の
向上に挑戦しているが、多くの製薬企業
はガイドラインの解釈が難しいためか 
疾患啓発活動に消極的になっており、 
啓発はますます困難になりつつある。

– HAE 専門医� 第三者機関によるインタビューより

かかりつけ医の中には新しい治療の 
選択肢が登場しても認識していない 
医師がおり、さらにひどい場合は何年に
もわたって最新の治療について患者に 
知らせることなく治療を継続している 
場合がある。

– 血友病専門医� 第三者機関によるインタビューより
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支援

⑦ 疾患について周囲の理解が得られない 
　希少疾患患者本人でも疾患について十分な知識
が行きわたっていない現状において、その周囲が
疾患を正しく理解し患者を支援することはなおさ
ら難しいであろう。また、多くの希少疾患患者
は、経験を共有できる仲間や患者団体が近くにお
らず、疾患について社会的理解を広め、患者生活
を向上させるような働きかけを行うことも、非常
に難しい。その結果、周囲に伝染性の疾患と間違
われることや 47、病気の症状であるにもかかわら
ず周囲からは「怠慢だ」とみなされてしまうこと
も多い48。本書の後半部分でも再度説明するが、日
本では遺伝性疾患に対する社会的偏見が未だ根強
く、それが問題の解決をさらに難しくしている。
本書作成にあたり実施したインタビューにおいて
は、日本では米国よりもその偏見が地域によって
は強く残っていると感じている医療従事者も少な
くない。

　患者団体の影響力も、日本と欧米諸国では大き
く異なる。欧米諸国では、疾患ごとの患者団体が
比較的強い力を持ち、財政面でも相当の資金力を
有している。さらに、そうした疾患別の患者団体
を代表する組織も非常に強力な影響力を持つ。日
本にも強い影響力を持つ患者団体もあるが、すべ
ての団体が十分な影響力を有するとは言い難い。
患者団体の代表組織である日本難病・疾病団体協
議会（JPA）などの影響力及び運営基盤を強化す
ることで、希少疾患患者を取り巻く環境の改善が
加速することが期待される。

h �酸性分解酵素の欠損によって、ライソゾーム（細胞小器官の一種）内に大量の脂質あるいはムコ多糖などを蓄積し、肝臓・脾臓
の腫大、骨変形、中枢神経障害など、種々な症状を呈する疾患群。指定難病 19「ライソゾーム病」に該当する。

⑧ 医療費や通院などの負担が大きい
　厚生労働省は難病患者に対する医療費助成制度
を運営しているが、希少疾患のうち「指定難病」
に指定されている疾患は一部である。疾患によっ
ては定期的な注射や通院が必要となり、治療の負
担が大きいために継続が困難になることがある。
例えば、米国及びドイツではライソゾーム病 h 患
者に対して自宅での点滴サービスが広く普及して
いるが、日本では一般的ではなく、患者は治療の
たびに通院しなければならない。欧州では、専門
医の電話指示による自宅点滴サービスを利用して
いるライソゾーム病患者は、1,000 人以上も存在
している。これは患者が抱える問題点の深刻度が
疾患の種類や国によっていかに異なるかという例
である。

患者が抱える苦悩はその国の制度・文化・	
患者が罹患する疾患によっても異なる

　国内外で活躍する患者団体や希少疾患の診療に
関与する医師らは、希少疾患に対する社会全体の
認知度の低さが、目下の課題であると指摘してい
る。一方で、希少疾患に対する社会的理解は、米
国の方が高いという指摘もある。これは、メディ

遺伝性疾患に対する偏見は、特に地方で
根強い。患者は自らの病気を誰かに打ち
明けることに重いプレッシャーを感じる。

– ゴーシェ病専門医� 第三者機関によるインタビューより
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アや患者団体の希少疾患に関する啓発活動が奏功
している結果だと思われる。SNS を通じて世界に
拡大した筋

きんいしゅくせいそくさくこうかしょう

萎縮性側索硬化症（ALS）i 支援運動「ア
イス・バケツ・チャレンジ」j などは、その好例で
あろう。

　希少疾患は非常に多様であり、比較的容易に診
断できる疾患もあれば、診断が非常に難しい疾患
もある。また、治療や管理が容易な疾患もあれば、
限られた専門医にしか管理できない疾患もある。

i �運動や呼吸などに必要な神経細胞が変性・消失する原因不明の疾患。病勢の進展は比較的早く、人工呼吸器を用いなければ発症
後 2 ～ 5 年で死亡することが多い。指定難病 2「筋萎縮性側索硬化症」に該当する。

j �インターネット発の ALS 啓発キャンペーン。指名を受けた人が「バケツの氷水を頭からかぶる」か「100 ドルを ALS の患者団体
に寄付する」か、またはその両方を選択して、様子を撮影して公開する。世界中で爆発的に拡大した。日本でもノーベル賞受賞
者の山中伸弥博士などが参加し、話題となった。

例えば、血友病は症状レベルによって生活に様々
な制限や負担があり得る疾患ではあるものの、こ
と診断に関しては、ほとんどの患者が正しい診断
を受け、治療の選択肢も比較的多い。これに対し
て、進行性の神経変性疾患である ALS は今でも
診断が極めて難しい。このように、希少疾患はそ
の多様性ゆえに患者が抱える苦悩は疾患・患者に
よって大きく異なり、様々な疾患において影響力
のある根本的な共通の対策を打つことは難しい。
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6.��患者の苦悩を増幅させる 
 「負の連鎖」の考察

・�患者が抱える苦悩を掘り下げていくと、4 つの「根本的原因」が「負の連鎖」により様々な問題を
産み出していることが見えてくる。

・�この「根本的原因」の根底には、希少疾患患者に対する一般的な認知の低さと偏見が未解決のまま
横たわっている可能性がある。これは、希少疾患の治療や患者が抱える問題に極めて大きな影響を
与える。

・�これら 4 つの「根本的原因」は、いずれも希少疾患を取り巻くすべての課題の元凶と言える命題で
あり、この根本を変えなければ社会的課題も患者の苦悩も解決されない。

　前章で取り上げた 8 つの患者の苦悩を引き起こ
す原因を紐解いていくと、政府、医療従事者、産
業界などの代表的なステークホルダーが患者の課
題解決のために協力し合うことを阻む 5 つの社
会的課題が見えてくる。さらに、その社会的課題
を掘り下げると、各ステークホルダーがとる行動

傾向が「根本的原因」として「負の連鎖」を引き
起こしていることが見えてくる。本章では患者の
苦悩を起点に、こうした課題、原因の派生メカニ
ズムを考察することで、患者と家族に良い変化を
もたらす糸口を探っていく。

図 7

患者の苦悩を掘り下げ、根本的原因を発掘する
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　患者の苦悩は大きく 8 つあるが、それらを引き
起こす直接的な要因は 5 つの社会的課題だと考え
られる（図 7 参照）。例えば、「ペイシェント・ジャー
ニー」の第一関門には「希少疾患の知識がなく受
診が遅れる」という問題が存在するが、この患者
の苦悩を引き起こす社会的課題として考察される
のは「疾患啓発を担う患者団体などへの助成や支
援が不十分」であるがゆえに患者団体が啓発活動
に注ぐ資源が不足し、疾患の一般認知度が低いと
いう点である。同時にこの社会的課題は、「疾患に
ついて周囲の理解が得られない」という苦悩を引
き起こし、患者の人生に長くついてまわる。さら
に、こうした社会的課題を引き起こす「根本的原
因」としては、「患者自身が患者団体を組織して課
題を発信したり支援を要望したりすることに慎重」
な傾向があることや、その結果として「政府の希
少疾患対策の優先度が上がりにくい」といった根
深い問題が横たわっていることが考察される。

　また、患者が診断されるまでに経験する「健康
診断などで疾患が検出されない」、「専門医にたど
り着くまでに長期間を要する」、さらに「正確な
診断を得るまでに時間がかかる」に加え、やっと
診断を得ても「専門治療に対応した医療機関が少
ない」といった幾重にも連なる苦悩の背景には、

「希少疾患の検査が普及していない」、「全国的な
専門医ネットワークが不十分」などの社会的課題
が存在する。

　患者の苦悩を引き起こす 5 つの社会的課題の派
生源をたどると、最終的には 4 つの「根本的原因」
に集約されると考えられ、それぞれが以下のよう
な「負の連鎖」を構成していることも見えてくる。

1.日本では古くから「自分の意見を声高に主張
しない」、「苦しみがあっても耐え忍ぶ」傾向
がある。特に希少疾患や遺伝性疾患の場合は、
疾患に対する誤解・偏見も根強いことから、
患者が自分の意見を発信する機会がほとんど
ない。患者が発信しない理由には、ほかのス
テークホルダーの関心の低さや治療法がない
ことへの諦めも考えられる。

2. 患者の声がほかのステークホルダーに対して
十分に届かないため、政府や行政機関は患者
の数が多く、患者の訴えを聞く機会の多い疾
患（糖尿病や認知症など）の対策を優先する
傾向が生まれる。

3.政策としての推進策がなければ、製薬企業や
バイオベンチャー企業にとって、患者数の少
ないオーファンドラッグの世界に挑戦する動
機づけが弱い。結果的に、製薬企業内におい
ても開発の優先順位が低くなる。

4.治療薬が登場しなければ、医療従事者が当該
疾患を取り巻く状況（海外の最新治療から患
者の苦しみまで）に触れる機会も減ってしま
う。結果的に、医師の間で積極的に診療しよ
うという動機が生まれない。

　これら 4 つの「根本的原因」は、鶏が先か卵
が先か判じ難いほど複雑に絡まり合い、事態をよ
り厳しいものにしている。しかしながら、いずれ
も希少疾患を取り巻くすべての課題の元凶と言え
る命題であり、この根本を変えなければ、社会的
課題も患者の苦悩も解決されないと思われる。

希少疾患に対する一般の認知の低さや社会的
偏見  

　「負の連鎖」の根底にあるのは、希少疾患に対
する認知度が一般的に低いことと、それによって
生じる社会的偏見である。偏見が存在することで、
患者同士が多くの人々に自身の経験を語り合った
り、患者同士で交流したりすることに対して消極
的になってしまう。希少疾患に対する誤解や偏見
は、検査や確定診断に対する障壁となるおそれも
ある。すなわち、まずは希少疾患に対する認知や
関心、疾患について正しい理解を共有することで
偏見の払拭に取り組まなければ、ほかの施策の効
果も薄まってしまう可能性が高い。

　こうした現状を正しく認識し、希少疾患に関係
する複数のステークホルダー、すなわち社会全体
が声を上げなければ、希少疾患を取り巻く現在の
状況を改善することはできないと考えられる。
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　そこで今後の日本に対する示唆を得るべく、欧
米各国との状況との比較を行った。

欧米各国は希少疾患領域における「根本的原
因」をどう克服してきたか

　欧米各国は、これらの「根本的原因」にどの
ように取り組んでいるか現状分析を行った（図 8
参照）。まず、「患者が組織的に発信、要望するこ
とに慎重である」という「根本的原因」については、

日本と欧米では文化的背景が異なるのは論をまた
ない。これとは別に注目するべき点は、米国及び
欧州の患者団体は、規模が大きく、国家組織や政
策決定に強い影響力を持つ団体が多くみられるこ
とにある。米国の患者団体は州レベルの組織との
強力なつながりを持ち、欧州の患者団体は EU 共
同プロジェクトチームにも関与している。

　次に政府の取り組みを見ていくと、欧米各国
の政府はオーファンドラッグの存在を重視して
おり、製薬企業の開発意欲も高い。1983 年に米
国で制定されたオーファンドラッグ法（Orphan 
Drug Act）が、患者団体・製薬企業・行政などの
ステークホルダーが連携して練り上げた法律であ
ることを考えると、米国における各ステークホル
ダーの希少疾患への優先度の高さが理解できる。
結果として各国の医療用医薬品市場に占めるオー
ファンドラッグの売上高は、日本が約 7％に留ま
るのに対して、米国は約 23％、欧州は約 17％を
占める。こうした環境の差は、最終的には希少疾
患患者にも恩恵をもたらす。

米国や欧州の患者と会うと、病気を克服
する上で彼らが抱える問題をオープンに
話すことでいかにほかの人に影響を与え
ているかが分かるし、私たちは日本に 
おける患者のリーダーを育成し、偏見を
克服する必要があると感じる。

– HAE 専門医� 第三者機関によるインタビューより

図 8

出典：EvaluatePharma のデータベース、専門家インタビューなどを基に作成 49

患者の苦悩の根底にある根本的原因
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　次に「根本的原因」から生じる社会的課題に対
する欧米各国の対応を見ていく（図 9 参照）。海
外では希少疾患に対する研究に日本よりも潤沢な
研究予算を用意している。患者レジストリについ
ては、米国では国立衛生研究所（NIH）や製薬企
業などがそれぞれ大規模な患者レジストリを構築
しており（ただしそれらの統合的取り組みは日本
同様遅れている）、欧州では EU 全体をカバーす

る患者レジストリが 80 以上も構築されている50。
欧米各国では希少疾患領域に挑戦する新興企業へ
の投資意欲も高く、特にデジタル系スタートアッ
プへの投資が高い。 

　次章では、「負の連鎖」を産み出す「根本的原因」
を詳細に見ていく。

図 9

出典：�日本難病・疾病団体協議会（JPA）、米国希少疾病協議会（NORD）、欧州希少疾患協議会（EURORDIS）のウェブサイト 
情報などを基に作成 51

希少疾患患者の苦悩の背景にある社会的課題
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7.「根本的原因」の深掘り
―海外の事例とともに掘り下げる―

希少疾患における「負の連鎖」を根本から
変える

　政府は近年、希少疾患及び難治性疾患に対する
支援策及び資金援助を大幅に拡大している。しか
し、「ペイシェント・ジャーニー」における主要
な問題に対応するには、希少疾患領域における 4
つの「根本的原因」による「負の連鎖」と、それ

によって生じる希少疾患に対する一般の認知の低
さや社会的偏見を改善しなければならない。この
問題の解決には、患者団体、医療従事者、政府、
製薬企業といった代表的なステークホルダーの参
画が不可欠である。本章では海外のステークホル
ダーの声や事例を取り入れながら、日本の現状を
産み出したと考えられる 4 つの「根本的原因」に
ついてさらに理解を深めたい。
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図 10

　希少疾患によっては、患者数が 10 人に満たな
い場合もある。しかし、約 7,000 種類もの希少疾
患患者の声が統合されれば、その比率は人口全体
の約 5％に達すると推定され、その声は大きな力
となる。

　患者団体には、疾患ごとの患者団体（疾患別患
者団体）と患者団体を代表する組織（代表組織）
の 2 種類がある。患者団体の傾向を見ると欧米
各国では代表組織が強い力を持つのに対し、日本
では疾患別患者団体の活動が目立つ。

　日本国内の患者団体の代表組織の 1 つである日
本難病・疾病団体協議会（JPA）は、熱意とリーダー
シップをもった団体で、これまで患者とその家族
に対して大きな貢献を果たしてきた。しかし、経
済的・政治的な支援及び科学的・法律的活動に要
する人材の不足から、活動にも制約を受けている。
予算規模も欧米の患者団体と比べて非常に小さ
い。JPA、米国希少疾病協議会（NORD）、欧州希
少疾患協議会（EURORDIS）の 1 年間の資金調達
額を比較すると、それぞれ約 3,400 万円 52、約 37
億円 53、約 6.7 億円 54 と大きく異なる（図 10 参照）。

・�希少疾患の患者数は極めて少ないため、患者が集団で意見を主張することが非常に重要である。
・�患者団体には、多くの希少疾患の患者団体を代表する代表組織と、疾患別患者団体がある。
・�代表組織は、疾患別患者団体にはない以下のような利点がある。 

1．患者数の少ない患者団体の対応力を強化する
2．政治や医学研究に対する患者の影響力を強化する
3．希少疾患に通じる各種の課題について、社会の認知度を高める

根本的原因 1：患者が組織的に発信・要望することに慎重である

出典：�日本難病・疾病団体協議会（JPA）、米国希少疾病協議会（NORD）、欧州希少疾患協議会（EURORDIS）のウェブサイト 
情報及びインタビューなどを基に作成 55

日本・米国・欧州における希少疾患の患者団体の代表組織
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　米国及び欧州の様々な患者団体の役員及び委員
にインタビューを実施し、それぞれの患者団体の
活動と、日本における強力な代表組織モデルに適
合する点をまとめた。その結果、代表組織には、
以下の 3 つの領域における重要な活動と、疾患
別患者団体にはない独自の機能があることが確認
された。

1．患者数の少ない患者団体の対応力を強化する	
　代表組織は、薬事など各種規制・組織経営な
どに関する専門知識を持つ人材を確保すること
で、疾患別患者団体の対応力を向上させる様々
な育成、支援を行うことができる。そのような
患者団体同士の連携も極めて重要である。

2．政治や医学研究に対する患者の影響力を	
強化する
　代表組織は、政府及び規制当局の政策や動向
を監視し、声をあげる役割を担うこともできる。
個々の患者団体が個別に取り組むのではなく、
統合された形で実施することで、政治的な影響
力や科学的な専門性を強化することができる。

3．希少疾患に共通の各種課題について、社会
の認知度を高める
　代表組織はその規模の大きさを活かして、社
会に対して希少疾患に対する正しい知識と理解
を啓発し、無理解と偏見を改善する役割を担う
ことができる。

　代表組織は独自の機能を発揮することができ
る。その意味で、JPA をはじめとした患者団体の
代表組織に対する強力な支援は、日本の希少疾
患に対する新たな可能性を切り開くことになる
であろう。もちろん、患者団体の成長には十分
な資金調達が不可欠であるが、我々が NORD や
EURORDIS を対象に行った調査によると、適切な
人材やガバナンス体制の構築（財務状況の透明性、
標準業務手順書、行動規範など）も、患者団体の
活動強化において極めて重要であることが示唆さ
れた（図 11 参照）。

　この取り組みには政府だけでなく、製薬企業を
含む民間企業も関与することが重要となる。詳細
な説明については、「8. 希少疾患患者の課題を解
決するエコシステム創造に向けた提言」を参照。

図 11

出典：�米国希少疾病協議会（NORD）、欧州希少疾患協議会（EURORDIS）の専門家インタビューなどを基に作成

患者団体の代表組織に期待される役割と、必要な資源



32

　日本の公的医療保険制度では、10 ～ 30％の患
者負担額のもとで診療を受けることができる。さ
らに、高額療養費制度によって医療費の家計負担
を一定に抑えることができる。これらの制度のお
かげで、希少疾患患者は確定診断後、安心して医
療を受けることができる。また政府は、「経済財
政運営と改革の基本方針 2019 ～『令和』新時代：

『Society 5.0』への挑戦～」（骨太方針 2019）に
も述べられているように、医療データベースの共
有、オンライン診療の活用、研究のための匿名デー
タの採用を推進している56。

　政府は 1972 年の難病対策要綱制定以来、長年
にわたり希少疾患の課題に対し世界に類をみない
包括的な支援に取り組んできた。中でも 2015 年
の難病法制定は長年患者団体や医療従事者の努力

とともに特筆に値する成果で、難病医療費助成制
度の対象となる難病の数も劇的に増加し、多くの
患者の医療費負担が軽減された（図 12 参照）。

・�公的医療保険制度によって、オーファンドラッグに対する患者のアクセスは一定程度確保されている。
・�政府は希少疾患及び難病に対する対策を強化しており、遠隔医療の運用にも肯定的である。
・�しかし希少疾患を取り巻くアンメットニーズは未だ山積しており、なお改善の余地が残る。

根本的原因 2：政府の希少疾患対策の優先度が上がりにくい

図 12

出典：難病情報センターのウェブサイト情報などを基に作成 57

　また、2018 年に「成育過程にある者及びその
保護者並びに妊産婦に対し必要な成育医療等を切
れ目なく提供するための施策の総合的な推進に関
する法律（成育基本法）」が可決され、希少疾患
患者に対する支援を強化する機会を拡大した。難
病患者のデータを研究に活用するための継続的な
議論も進んでいる。最近では、2019 年 6 月に閣
議決定された「成長戦略実行計画・成長戦略フォ
ローアップ・令和元年度革新的事業活動に関する
実行計画」に基づき、「難病に関するゲノム医療
の推進に関する検討会」を開催し、難病に関する
ゲノム医療の推進に取り組んでいる。

難病医療費助成の対象となる疾患の数（日本）
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　このように、政府による各種の取り組みは、希
少疾患領域における様々な問題の解決に向けて大
きな前進をもたらしている。

　一方で、難病法の施行から 5 年を経て、重症
度の基準の見直しや軽症者の登録など、多くの改
善点も指摘されている。また、日本における医療
用医薬品の総売上高に占めるオーファンドラッグ
の割合は約 7％で、世界平均（19％）と比べると
非常に低いばかりでなく、「ペイシェント・ジャー
ニー」における希少疾患患者の苦悩を緩和する上
で、政府に期待される役割は大きい。欧米と比べ

ても、治療選択肢の少なさに加え、希少疾患の医
療提供体制、患者団体の規模や社会に対する発信
力の大きさなど、希少疾患を取り巻く日本の現状
は、遅れている側面もある。また、医療従事者間
の遠隔医療では、中国をはじめとした諸外国の取
り組みが先行している。こうした状況を変えるに
は、日本の医療政策における希少疾患の優先度を
上げることが重要となる。希少疾患の大部分は生
活習慣の理由からではなく遺伝的要因であり、特
に希少疾患患者とその家族に対しては、より手厚
い支援体制が望まれる。
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　海外で使用されている治療薬が日本で使用でき
ない「ドラッグ・ラグ」は、オーファンドラッグ
においては未だ存在する。2009 年以降に米国で
承認されたオーファンドラッグのうち、国内で承
認されていない治療薬は 76 品目に上る。そのう
ち、約半数はバイオベンチャー企業による開発で
あった。また、バイオベンチャー企業が開発す

る治療薬が国内で臨床開発に進む割合は低い（図
13 参照）。

　企業関係者によると、日本での臨床開発に挑
戦しなかった理由は「臨床試験のコストの高さ」
であった。その背景には 2 つの問題が浮かび上
がった。

・�希少疾患領域における未承認薬の約半数は、バイオベンチャー企業によって開発されている。
・�日本国内での臨床開発に挑戦しなかった企業は、「臨床試験のコストの高さ」を理由に挙げた。その

理由を深掘りすると、「国際標準で統合された患者レジストリの不足」と「希少疾患の患者データを
集約する医療機関の不足」などが課題であることが明らかとなった。

・�医薬品医療機器総合機構（PMDA）は疾患の希少さ、重篤さ及び臨床試験の実現性などを勘案し、
対面助言などにおいて柔軟な議論を進めているが、原則として日本人患者の有効性・安全性データ
を承認時に求めるケースが多い。

根本的原因 3：新薬の臨床開発ハードルが高い

図 13

出典：EvaluatePharma のデータベース、医薬品医療機器総合機構（PMDA）のウェブサイト情報などを基に作成 58

2009年以降に米国で承認済みのオーファンドラッグ76品目の
日本における開発状況
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1．治験参加患者を集める難しさ
　製薬企業や規制当局の関係者に話を聞くと、国
内臨床試験に参加する患者を集めるのが難しい背
景には、「国際標準で統合された患者レジストリ
の不足」と、「希少疾患の患者データを集約する
医療機関の不足」などがあげられる。この問題に
対するアプローチについては「8．希少疾患患者
の課題を解決するエコシステム創造に向けた提
言」で検討する。

2．PMDA独自のデータ要件
　一般的に製薬企業がオーファンドラッグの開発
に着手する場合、失敗した際の投資リスクを最低
限にするため第 I 相及び第 II 相試験は欧州や米国
で実施する傾向が強い。患者レジストリが整備さ
れていること、臨床開発に対して患者団体からの
支援が得られやすいこと、開発リスクを低く抑え
ることが可能だからである。そして両試験が終了
間近になる時点で初めて、少数の日本人患者を組
み入れたグローバル第 III 相試験の検討を開始す
る。これに対して PMDA は、日本人患者を対象

とした薬物動態・用量・成績及び安全性データの
不足から、あらためて「日本人患者による第 I 相
及び第 II 相試験の実施」または「安全性に関す
る追加データの提出」を要求することが多い。ま
た、日本人を含めずグローバル試験がすでに実施
済みの場合、日本人の薬物動態及び日本人患者の
日本の医療環境での有効性と安全性の成績を求め
るケースも多い。一方、中国や台湾などでは、海
外データのみでの承認が増加している。

　日本のオーファンドラッグの指定基準も、欧米
各国と比較して厳しい。日本で開発中の治療薬が
オーファンドラッグ指定を受けるためには、「基
準となる患者数」及び「（諸外国と同様に）医療
上必要性が高い」という条件に加えて、「開発の
可能性が高い」という基準 59 が課せられている（図
14 参照）。

　その結果、オーファンドラッグ指定の総件数は
増加しているものの、そのペースは欧米と比較し
て緩やかである（図 15 参照）。

図 14

出典：厚生労働省、米国食品医薬品局（FDA）、欧州医薬品庁（EMA）のウェブサイト情報及びインタビューなどを基に作成 60

オーファンドラッグを開発する難易度及びインセンティブの
日本・米国・欧州比較
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図 15

製品化における高い障壁

　バイオベンチャー企業や中規模の製薬企業に
とっては、臨床試験のコストの高さに加え、製品
化における障壁もあり、日本国内への参入ハード
ルを高くしている（図 16 参照）。希少疾患の市
場はかなり分散しており、製品化には現場スタッ

フを含む多くの資源が必要となる。さらに、希少
疾患を取り巻く環境はまだまだ発展途上の段階で
あり、疾患啓発を含め多大な努力を要するため、
日本でのオーファンドラッグの開発・上市には多
額の先行投資が必要となる。この問題に対するア
プローチについても次章で検討する。

出典：�医薬基盤・健康・栄養研究所（NIBIOHN）、米国食品医薬品局（FDA）、欧州医薬品庁（EMA）のウェブサイト情報などを基に作成61

図 16

出典：バイオベンチャー及び中規模製薬企業の幹部のインタビューなどを基に作成

オーファンドラッグ指定件数推移の日本・米国・欧州比較

オーファンドラッグを国内で開発する障壁
企業規模別の比較
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　日本の医療従事者の基礎的訓練は世界でも最高
水準と評されており、多くの疾患領域において極
めて高いレベルの医療を提供している。しかし希
少疾患の場合は、患者の数が限定されること、患
者が全国各地に分散していること、疾患の種類が
多岐にわたることから、初期症状だけでは鑑別で
きないことが多い。また、希少疾患は、複数の臓
器不全の症状を呈し、かつその症状は時期を異に
して現れることが多いため、各診療科の専門医で
も診断を下すことは容易ではなく、複数診療科の
専門医が連携して診断することが重要である。実
際、正確な診断がつくまでに、平均で 5 〜 7 年
かかり62、約 40％の患者が誤診を経験し63、最多で 8
名64 の医師の診察を受けなければならないとも言
われている。さらに、現在の日常診療の枠組みで
は希少疾患の早期発見は難しいこともあって、希
少疾患に対する日本の全体的な診療レベルは必ず
しも高いとは言えない側面もある。例えば、遺伝
性血管性浮腫（HAE）の診断率は、欧米諸国の多
くは 70％以上であるのに対して65、日本は 16％に
留まる66。

　このような問題は、希少疾患患者の日常生活に
大きな支障をきたし、患者の生命を脅かすだけ
でなく、医療費の増大をも招いている。例えば、
HAE の診断が遅れた場合の経済的損失を試算し
た報告によると、発作による 1 年間の直接医療
費は約 150 ～ 1,000 万円、患者と介護者の生産
性の減少に伴う間接的費用は 190 万円に上ると
の試算67 もある。診断の遅れは不要な治療や処置
にもつながり、患者や家族は通院をはじめ様々な
負担を強いられることになる。

希少疾患の医療提供体制の整備が進んで	
いない

　政府は、これまでにも「難病医療拠点病院」及
び「難病医療協力病院」の指定を推進しており、
さらに 2018 年度から新たな難病の医療提供体制

（難病医療支援ネットワーク）の構築にも取り組
んでいる（図 17 参照）。この難病の医療提供体
制については、「できる限り早期に正しい診断が
できる体制を構築するとともに、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
体制を確保する」ことを基本方針としている。

　しかしながら、その整備状況は、各都道府県・
希少疾患の種類で大きく異なるのが現状であると
言わざるを得ない。新たな難病の医療提供体制に
よれば、より早期に正しい診断をする機能として
難病診療連携拠点病院を原則各都道府県に 1 カ所
指定することを目指してきたが、2019 年 7 月時
点では 35 都府県（68 医療機関）68 となっている。
また、難病診療分野別拠点病院（分野を特化し、
専門的な診断と治療を提供する中核拠点病院的な
役割を有する）については 35 医療機関69 で設置
されており、まだなお整備途上の段階にあると考
えられる。さらに、難病の医療提供体制は主とし
て指定難病を中心に展開されており、過去に比べ
て格段の拡充が図られているが、希少疾患のうち
網羅できる疾患にはまだなお限りがある。この結
果、希少疾患の種類によっては、確定診断がつか
ず、いわゆる「診断を求める終わりなき旅」を経
験する患者も多いと考えられる。

・��希少疾患に対する医療提供体制の整備状況は都道府県で異なり、対象とする疾患も限定されている。
・�現在の診療報酬制度では医療従事者間におけるオンライン連携に対する報酬の設定がない。
・�結果として、希少疾患を診療する専門医不足や研究が停滞する傾向が生まれている。

根本的原因 4：医師の希少疾患知識習得や専門家連携が進みにくい
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希少疾患の診療体制において、特定の希少
疾患における中核拠点病院は不可欠である

　希少疾患の種類にもよるが、中核拠点病院には
複数の利点がある。その 1 つは「専門性の集中
と保持」である。HAE のように「診断・治療の
できる医師の所属する医療機関のリストを公表す
る」方法は、患者が近くの専門医を探す場合には
便利であっても、個々の専門医のもつ価値の最大
化には限界がある。また、医師が退職したり、ほ
かの地域に転任したりした場合、同地域の希少疾
患治療が中断されてしまう。長期的にみれば、有
用性の高い手法とは言えないであろう。

　希少疾患の診断・治療は、一部の優秀な専門医
に依存するのではなく、複数の専門医によって構
成されたチームによって適切に対応することが望
ましい。すなわち、複数の専門医による診療、特
殊な治療方法に精通した看護師、日常生活の管理
に詳しい栄養士、精神的ケアを担う医療チームに
よる総合的な支援である。中核拠点病院は、希少
疾患の知識を共有するプラットフォームとしての
重要な役割が期待される。同時に、希少疾患領域
でキャリアの蓄積を目指す若い医師に対して、持
続可能な体制で研修を提供していく必要がある。 

図 17

出典：厚生労働省 , 第 61 回厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会・第 37 回社会保障審議会児童部会小児慢性特定疾患児
への支援の在り方に関する専門委員会【合同開催】資料「難病対策及び小児慢性特定疾病対策の現状について」：
https://www.mhlw.go.jp/content/10601000/000510139.pdf, （参照 2019-12-01）

新たな難病の医療提供体制のイメージ（全体像）
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治療の集約レベルは疾患の種類によっても
異なる 

　日本は欧米各国と比べて、希少疾患診療の中核
拠点病院の設置などが遅れている。さらに中核拠
点病院が存在する希少疾患についても、その集約
化の程度は様々である。施設の指定に至る要件も
多様であり、例えば小児がん領域は厚生労働省の
厳格な基準に合致する 15 病院が指定されている70

のに対して、血友病領域は一般社団法人である日
本血栓止血学会が独自の基準及びガイドラインを
作成し、血友病診療連携体制の整備に取り組んで
いる71。世界血友病連盟（WFH）が作成している
専門医療施設のリストに掲載されている日本の施
設はわずか 7 カ所であり、多くの欧米各国と比
べて極めて対照的な施設数である（図 18 参照）。

　日本の血友病患者の中核拠点病院利用率は
25％程度に留まること、逆に米国では 70％、複

数の欧州の国ではほぼ 100％に上ることがわかっ
ている。中核拠点病院のない疾患領域についても、
専門医を中心に自助努力が進んでおり、例えば、
HAE やゴーシェ病については、希少疾患の診療
に詳しい医療機関が自主的に中核拠点病院として
の機能を担っている。しかし、その他の多くの希
少疾患については、集約化の取り組みすらまだ始
まっていない。

患者により良い統合されたケアを提供 
するために、各都道府県に中核的研究 
拠点を少なくとも 1 カ所置き、これらを
地方の一般医や歯科医とつなげるのが 
良いと思う。

– 血友病専門医� 第三者機関によるインタビューより

図 18

出典：世界血友病連盟（WFH）Global Treatment Centre Directory の情報などを基に作成 72

血友病における中核拠点病院の数と利用率
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中核拠点病院の指定と遠隔医療の組み合わ
せは強力な手段となる

　特定の希少疾患における中核拠点病院の整備に
は、中核拠点病院を必要とする希少疾患の特定及
び、より早期に正しい診断をする機能として各都道
府県に整備されている難病診療連携拠点病院や難
病医療協力病院との連携が重要となる。希少疾患
の種類によっては、都道府県難病診療連携拠点病
院あるいは難病診療分野別拠点病院または難病研
究班の班員が所属する医療機関が、中核拠点病院
になることもあるであろう。中核拠点病院の指定を
受けることで、同院の医療従事者の希少疾患に対
する意識も変わり、診療の質の向上も期待できる。
とはいえ、希少疾患患者が適切なタイミングで専
門医の診療を受けるためには、最初に患者を診療
することになる現場の医師と中核拠点病院との連
携体制が必要であり、そのためには専門医に対す
る相談及び紹介のためのインフラ構築が不可欠と
なる。そうした連携体制の構築においては、医療
従事者をつなぐ遠隔医療が強力な手段になると考
えられる。

　以下に遠隔医療に基づいた中核拠点病院ネット
ワークの設計における海外の有益な事例を紹介す
る。欧州委員会は 2017 年から、欧州全域の医療
提供者を包含する中核拠点病院ネットワーク「欧
州リファレンス・ネットワークス（ERN）」を展開し
ている。目的は「欧州全域の患者が適切な専門医・
知識にアクセスできる」体制の構築である。ERN
は 24 の治療領域及びネットワーク部門に分けら
れ、26 カ国・300 以上の病院と 900 以上の高度
専門医療部門が参画している73 。医療従事者同士
を結ぶ遠隔医療ツールを、治療の全段階に活用す
る構想である。実際には、地域の基幹病院の専門
医が仮想ネットワークを介して、専門家チームにオ
ンライン相談を依頼し、診断を絞り込み、治療計
画を策定することになる。日常の治療については、
現場の医師が薬の処方や日々のケアを担当し、遠
隔地にいる希少疾患専門医が監督する。急性合併
症例については、専門医と患者の近隣にある地域
の基幹病院が連携して、必要な 2 次及び 3 次ケア
を行う（図 19 参照）。

図 19

出典：欧州委員会（EC）のウェブサイト情報などを基に作成 74

欧州リファレンス・ネットワークス（ERN）の概要
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　中国でも、北京大学第一病院などの主導のも
とで希少疾患診断・治療協力ネットワークが試験
運用されている75。中核拠点病院／患者紹介ネット
ワークとして運用されており、医師から医師への相
談における遠隔医療ツールとして、32 省の主要病
院及び 291 の参加病院を結んでいる。 
 

医療従事者間の相談に対する報酬制度の不備

　現在の保険償還制度では、希少疾患の専門医が
現場の医師から電話または電子メールなどで相談
を受けても、それに対する報酬は制度の対象外と
なっている。一部の専門医は無償で助言を実施し
ているが、ボランティアである以上、持続可能性
や規模の拡大は望みにくいのが実情である。希少
疾患患者は全国各地に分散しており、常に専門医
が近隣にいるとは限らないため、非専門医と専門
医を結ぶ医療従事者同士の相談や専門医紹介の
ネットワークを促進するような制度が必要である
と考えられる。

医療従事者ですら希少疾患を学ぶ機会が少
ない

　現在の医学部教育では、希少疾患を学ぶ時間が
限られている。卒業後に希少疾患について学ぶた
めのプログラムも、限られている。

　この結果、日本の希少疾患の専門医は、近隣に
たまたま居住しているごく一部の患者を管理する
のみで、貴重な専門性は全国の患者のためには十
分に発揮されず、正当な診療報酬も得られない。
希少疾患について学ぶインセンティブも低く、若
い医師は希少疾患の専門医を目指さない。その一
方で、かかりつけ医などの非専門医が希少疾患に
ついて学ぶ機会も少ない。相談体制の不備もあっ
て、非専門医は専門医の助言や支援なしに、希少
疾患患者を診療しなければならない。当然、その
対応を負担とみなす可能性が高い。  

　こうした状況に対して、大きく 2 つの対応が
求められる。第一は「難病の医療提供体制（難病
医療支援ネットワーク）の整備の加速・強化」で
ある。そして第二は「遠隔医療を含めた公的医療
保険制度の改革」である。これらの要因への対処
は次章で検討する。
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8.�希少疾患患者の課題を解決する 
 エコシステム創造に向けた提言

　前章までに希少疾患患者の抱える苦悩には 4 つ
の「根本的原因」があると考え、それらの「根本
的原因」を深掘りしてきた。本章では、患者が抱
える問題点やそれらの「根本的原因」に対応する
ため、5 つの提言をしたい。重要なことは、各提
言は 1 つの「根本的原因」を解決するのではなく、

様々な「根本的原因」の解決に貢献するというこ
とである。ほかの解決策も考えられるが、希少疾
患に対する一般の認知の低さや社会的偏見、及び
それを増幅する「負の連鎖」を断ち切るには、以
下の取り組みが重要であると考える。

図 20

希少疾患の課題を解決するエコシステム創造に向けた提言
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背景

　希少疾患、中でも遺伝性疾患に対する誤解や偏
見は、現代日本においても完全に解消されたわけ
ではない。そのため、確定診断を受けることさえ
も希望しない患者もいる。周囲の偏見をおそれて、
家系ごとの診断を思い留まっている遺伝性疾患患
者とその家族も少なくない。その結果、患者本人
はもちろん、家族も正しい病名を知らないまま長
期間にわたって苦しみ、正しい診断にたどり着く
までに多くの時間と労力を費やすことも珍しくな
い。日本難病・疾病団体協議会（JPA）などの患
者団体は、啓発活動を通じて遺伝性疾患に対する
偏見をなくす運動を展開しているが、さらに俯瞰
的に活動を展開するためのプランを策定し、その
ために必要な活動資金を調達することは容易なこ
とではない。遺伝性疾患以外の希少疾患及び難治
性疾患の分野は、世間の関心も低く、患者団体は
資金難に苦しんでいる。

提言の要約

　政府や製薬企業には、希少疾患に対する認知度
の低さと社会的偏見の解消に努める姿勢が求めら
れる。そのためには、希少疾患患者のために活動
を続ける患者団体を支援することで、希少疾患の
認知度を向上させ、社会的偏見を解消していく必
要がある。政府や製薬企業は、米国希少疾病協議
会（NORD）や欧州希少疾患協議会（EURORDIS）
の活動を参考に、日本の希少疾患代表組織である
JPA や難病のこども支援全国ネットワークを通じ
て、運用資金や必要な人材の支援を行うことが有
効だと思われる。我々企業としても、患者団体の
活動を支援するためにできることはないか、患者
団体をはじめとするほかのステークホルダーと議
論していく姿勢が求められる。

　さらに、メディアによるキャンペーン報道、地
方自治体や小中学校への出前授業も効果的だと考
えられる。こうした活動を通じて、希少疾患と闘
う患者に対する正しい理解が広まれば、徐々に社
会の偏見も改善され、希少疾患患者が自分の病気
を隠さずに社会生活を送ることも可能になる。

世界の成功事例

　NORD 及び EURORDIS は、希少疾患に対する
正しい知識の普及に向けて様々な方法を展開して
いる。

メディア
　NORD の前身である患者団体ネットワークは、
希少疾患を取り上げたテレビ番組による全米の認
知度向上を追い風にして、オーファンドラッグ法
を制定させた 76。希少疾患に関する映画祭 77、希少
疾患をテーマとしたコンクールの開催も希少疾患
啓発に貢献している。

イベント／キャンペーン
　EURORDIS は、毎年 2 月の最終日に「世界希
少・難治性疾患の日（Rare Disease Day)」を企画
し、希少疾患に対する一般市民の理解向上に挑戦
している78。もともと欧州全域の行事としてスター
トした同行事だが、その翌年には米国も参加を表
明し、次第に世界中へと拡大していった。例えば、
スペインのレティシア・オルティス・ロカソラー
ノ王妃は「Rare Disease Day」の大使に就任して
啓発活動に取り組み、ニューヨークマラソン及び
ボストンマラソンでは、チャリティランイベント

「希少疾患のために走る（Running for Rare）」が
開催された。今では世界 100 カ国を超える国々で、
数千ものイベントが開催されており、参加者の数
は数十万人にも上る。その規模の大きさから、メ

提言 1  希少疾患の社会的認知を向上させるため、患者団体の代表組織の
強化を支援する
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ディアにも大々的に取り上げられている。日本で
も 2010 年の東京開催を皮切りにして、毎年活動
を少しずつ拡大しており、2015 年開催からアス
リッド（ASrid）k が事務局となっている79。2018 年

k �「希少・難治性疾患分野における全ステークホルダーに向けたサービスの提供」を目的として設立された、当該領域ステークホ
ルダー支援のための中間機関である。国内外の患者・患者団体・支援組織・企業・教育機関・行政といった様々なステークホル
ダーと協働し、創薬開発や研究開発、QOL 向上など様々な領域における研究・実装・支援・社会啓発活動を行っている。

度には過去最大となる 46 カ所で公式イベントが
開催され、主催者は患者のみならず大学や病院、
図書館、高校など多岐にわたっている。
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背景

　希少疾患は一般的な健康診断で検出することは
難しく、多くの希少疾患の症状の認知度が低いた
め、患者が適切な診療科や専門医までたどり着け
ないケースが多い。すべての希少疾患患者が確定
診断にたどり着くためには、希少疾患に対する正し
い知識の啓発が不可欠だと考えられる。これまで治
療法のなかった希少疾患の場合は、特に重要である。

提言の概要

　希少疾患患者にとって、早期に適切な診断を受
けられることはとりわけ大きな意義を持つ。その
実現には希少疾患に関する患者及び周囲を含めた
一般社会の疾患理解を向上させる疾患啓発活動が
極めて重要である。こうした活動を持続的に展開
するには、製薬企業をはじめとした民間セクター
が持つ専門的知見やネットワーク、資金などを最
大限活用していくことが不可欠である。我々製薬
企業は、疾患啓発活動と販売情報提供活動を混同
することなく活動を続ける一方で、希少疾患に関
しては官民一体となって希少疾患に関する理解向
上を強力に推進していくための仕組みづくりを検
討していくことも必要であろう。また、我々製薬
企業も、多角的な疾患啓発を行うために、医師や
患者団体、IT 企業、メディアなどの多様なステー
クホルダーと連携し、コンソーシアムなどの組織
を通じて貢献することが考えられる。

世界の成功事例

ガイドラインの状況
▪�資金調達や運用の際、利益相反の回避が重要な

課題となるが、EURORDIS は、それらについて
厳しい規制を設けて透明性の確保に努めてい
る。特に資金提供の場合は、その金額に規制が
あるほか、「資金提供者の影響力を受けずに施
策が策定されているか」を保証する規則と手
順80 が定められている。

▪�英国医薬品・医療製品規制庁（MHRA）も、疾患
啓発活動に関する明確なガイドラインを作成 81

しており、一般市民の啓発活動に関して補足す
るガイドラインも発表している。

啓発活動
▪�英国の eyeforpharma 社は、疾患啓発関連の

賞として Most Valuable Education/Awareness 
Initiative を設定している82。

ソーシャルメディア／ソーシャルネットワーキング
▪�アイルランドの Shire 社 ( 当時 ) は、希少疾患

の知名度を高めるために、Facebook、Twitter
及 び LinkedIn で「 レ ア・ カ ウ ン ト（Rare 
Count)」の SNS キャンペーンを実施した。

提言 2  民間の資源や活力を結集して、疾患啓発を強力に推進するための
環境を整備する

患者は自らの症状に気づけば、医師の 
診察を受けることから、医師の意識では
なく患者の意識を啓発する方が効果的 
である。一方、医師は患者が来るのを 
待たなければならない。

– HAE 専門医� 第三者機関によるインタビューより
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背景

　希少疾患患者は全国各地に分散しており、医師
1 人が経験する診療件数は少ない。希少疾患診療
の医療体制に関して厚生労働省は、難病診療連携
拠点病院などの拠点病院整備や難病医療支援ネッ
トワークの構築（図 17 参照）などを通じて進めて
いるが、希少疾患の種類や各都道府県によって対
応が大きく異なるのが現状である。また、現在の
公的医療保険制度では、専門医がオンラインなど
で非専門医からの医療相談に対応しても、その行
為に対する診療報酬が認められていない。

提言の概要

　難病の医療提供体制（図 17 参照）の整備を加
速し、今後は指定難病に限らず様々な希少疾患へ
の対応が求められる。課題となる早期診断に対し
ては、症状の特殊性から各診療科の専門医でも診
断を下すことは容易ではないため、院内及び複数
の病院をまたいだ複数診療科の専門医が連携して
診断するような横断型診断委員会などを設けるこ
とも重要であろう。診断のみならず、生涯にかか
わる希少疾患治療において質の高い医療を継続的
に提供するためには、効果的な医療連携体制を構
築することが必要である。例えば、専門医と非専
門医間の連携においては、「遠隔相談を加速する
ためのデジタル技術やサービスの開発」及び「遠
隔相談を適切に評価し、報酬を支払う診療報酬体
制の整備」の、遠隔医療連携促進にかかわる 2 方 
面の整備が重要であると考えられる。また、この
医療連携においては、非専門医の果たす役割はさ
らに重要になると予測される。したがって、希少
疾患診療に対する非専門医の関心・気づきを高め
るためのシステム構築が求められる。例えば、希
少疾患患者の苦悩を理解するために、患者から
も発信できる講義を加えることも有効であろう。
我々企業も、非専門医に対して希少疾患とそのよ
り良い診療体制構築に対する関心を高めるために

貢献できる余地があると思われる。

世界の成功事例

遠隔医療を用いた医療提供体制
▪�米 国 ワ シ ン ト ン D.C. の Children's National 

Hospital は、オンライン上のケアプログラムを
開設し、専門医と患者、及び専門医と非専門医
のオンライン相談システムを提供している 83。
▪�欧州リファレンス・ネットワークス（ERN）は、

診断から治療、経過フォローに至るすべての工
程で EU 圏内の専門医に相談できるツールの導
入計画を策定している。同ネットワークには、
約 26 カ国・300 以上の病院と 900 以上の高度
専門医療部門が参画している。実際の運用では、
地域の基幹病院の専門医が仮想ネットワークを
介して、専門家チームにオンライン相談を依頼
し、診断を絞り込み、治療計画を策定する。日
常の治療については現場の医師が、急性合併症
例については、専門医と患者の近隣にある地域
の基幹病院が連携して、必要な 2 次及び 3 次
ケアを行う（図 19 参照）。
▪�中国でも、独自に構築した希少疾患診断の連携

ネットワークで、医師間の相談のための遠隔相
談ツールの試験運用が始まっている。
▪�ハブ・アンド・スポーク型と呼ばれる地域医療

連携システムが発展し、国境をも超えてますま
す広がりを見せている84。スポーク（地方病院）
から患者を受けるハブ（中核拠点病院）は、多
くの患者を受け入れることで専門知識を蓄積し
て、経済的に成立する仕組みとなっている。

希少疾患に対する教育研修プログラム
▪�ERN及び欧州連合の研究拠点は、病院ネットワー

クを活用して臨床ガイドラインを作成し、医療従
事者の希少疾患知識の向上につなげている。例
えば、eUROGENという、希少複合泌尿生殖器疾患
向けのERNは、専門医が少ない加盟国へ知識を
伝えるための教育・研修プランを確立85している。

提言 3  希少疾患の医療支援ネットワーク及び都道府県内の医療提供体制を
強化する
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背景

　海外で利用可能な医薬品が日本で利用できるよ
うになるまでの期間を表す「ドラッグ・ラグ」は、
医薬品医療機器総合機構（PMDA）及び厚生労働
省の努力により、最近は短縮の傾向にある。しか
し、希少疾患の治療に用いるオーファンドラッグ
領域に限ると、日本のドラッグ・ラグは未だに大
きいのが現状である。その背景には、オーファン
ドラッグの開発は新薬開発のインフラが整備され
ている海外でスタートすることが多いこと、グ
ローバル同時開発を実現するにはグローバル第 III
相試験への参画が適切であるが、その際に日本人
患者を対象とした薬物動態、用量相関データの存
在を求められることが多く、追加の費用と時間を
要することなどが挙げられる。結果的に、日本の
オーファンドラッグの開発コストは高くなり、特
に中規模の製薬企業やバイオベンチャー企業など
の小規模企業が、オーファンドラッグ領域の参入
に二の足を踏む傾向となっている。

提言の概要

　臨床試験の社会基盤を改善する必要がある。短
期的には、アカデミアや学会、患者団体、製薬企
業、行政などが構築運営する散在する患者レジス
トリを効果的に連携（分散統合）し、さらにはそ
の 2 次利用ができるような仕組みづくりが必要
である。我々企業も、患者レジストリの統合や民
間に対する 2 次利用が促進されることで、治療
薬の開発を加速できる可能性があることを、政府
をはじめとするステークホルダーに適切に伝える
ことが必要である。中長期的には、政府が「全国
がん登録」を参考に、医師・研究者や製薬企業と
協働で包括的な全国希少疾患レジストリを構築す
ることで、新薬開発は促進されるであろう。

l �診療情報や余剰検体などを用いて行う研究で、予め研究目的などを研究対象者などに通知または公開し、研究が実施または継続
されることについて、研究対象者が拒否できる機会を保障する手法。

　また、適切な同意取得や既存データに対するオ
プトアウトl などの推進を通じて、臨床情報や生体
試料の 2 次活用による新薬開発の促進がより一層
求められる。患者情報の取り扱いは慎重になるべ
きだが、新しいテクノロジーなどを駆使して、医
療機関や企業が安全に活用できるプラットフォー
ムの整備が急務である。プラットフォームを整備
することは、海外との連携（データシェアリング
など）も容易になるため、国内では患者が限定さ
れる希少疾患においては特に重要である。

　患者レジストリの整備が新薬開発を加速する上
で重要であることは言うまでもないが、ほかにも
検討すべきアプローチはある。例えば、我々企業
はグローバル開発の中に少数例の日本人を加えて
可能な限りグローバル同時開発をできるようにす
ること、また PMDA は薬剤によってはアジア人
のデータを代替して受け入れることなど、双方に
柔軟な対応を検討することが考えられる。一方
で、欧米諸国で承認済みのオーファンドラッグに
おいては、国内申請要件に日本人成績を求めず市
販後調査やレジストリスタディで対応し申請ハー
ドルを下げるなどの検討も必要であろう。こうし
た方策により、海外の患者と遜色のない医療を国
内の患者にも迅速に届けていくことができるであ
ろう。

日本は、すべての臨床症例に対し義務 
付けられている「全国がん登録」のように、
希少疾患についても高度かつ包括的な 
患者レジストリを作る必要がある。

– ゴーシェ病専門医� 第三者機関によるインタビューより

提言 4  希少疾患の患者レジストリの整備などを通じて、新薬開発を促進する
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世界の成功事例

▪�欧州委員会による、基礎研究や臨床開発のため
の患者レジストリを支援する「希少疾患プラッ
トフォーム構想86」は、散在する患者レジストリ
を統合し、誰でもアクセスや検索が可能な希少
疾患レジストリで、大いに参考になる。

▪�官民パートナーシップを通じて、より安全で有
効な医薬品開発の迅速化を図ることを目的とし

て 2008 年に設立された革新的医薬品イニシア
チブ（IMI）は、32 の国際的な製薬企業との共
同プロジェクトである ADAPT SMART を始動さ
せた87。このプロジェクトは、薬剤を Adaptive 
Pathway（アンメットニーズのある薬効分野で、
患者にできるだけ迅速に医薬品を届けるため、
臨床試験で便益を得られると思われる少数患者
の集団のデータのみで承認申請を可能とする）
によって、いち早く新薬を患者に届ける基盤の
構築88 を目指している。
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背景

　日本は優れた医療技術と人材に恵まれている反
面、有用な新技術（特にデジタル医療）を臨床で
応用するための公的医療保険が十分に整備されて
いないケースも多い。その理由としては「医療機
器としての承認プロセスが明確ではない」、「安全
性だけでなく長期の有効性を証明する必要があ
る」などが指摘されている。現時点で保険適用を
取得しているのは脳血管疾患治療に対する「汎用
画像診断装置用プログラム」として承認を受けた
医療関係者間コミュニケーションアプリなど限定
的である 89。このようなデジタル技術を介した「医
療従事者間の情報共有」や「患者に対する継続的
な治療支援」を可能にする技術開発は、患者が全
国各地に分散し専門医が限られる希少疾患領域に
おいて特に有用だと考えられる。

提言の概要

　希少疾患患者を対象にオンライン診療を容易に
することは、身体が不自由で通院が難しい患者を
はじめ、限られた専門医とのコミュニケーションに
多くの時間と体力を要する希少疾患患者の治療生
活の大きな支えとなるであろう。また、我々企業
は、革新的な薬剤の開発に加え、関連企業と連携し、
患者支援プログラムの開発に積極的に取り組むこ
とが重要である。その一方で、技術開発企業側は、
規制当局や製薬企業と組んで、実際の希少疾患患
者を対象としたパイロット試験などにも果敢に取
り組む姿勢が求められる。新しい発想をもった新
興企業の挑戦と産官学の連携は、希少疾患患者は
もとより、いずれ国民皆保険制度の構造改善など、
社会全体の利益にもつながると思われる。 

世界の成功事例

製薬企業による患者支援活動
　製薬企業は、ヘルスケアサービス企業・IT 関
連企業と連携し患者支援プログラムを開発してお

り、企業が薬剤とともに患者支援プログラムを提
供することが一般化し始めている。

オンラインの患者コミュニティで患者を支援する
　米国の PatientsLikeMe 社は、希少疾患患者及び
その家族が実際の経験や有用な情報を共有し助け
合うための無料のオンラインコミュニティである
PatientsLikeMe を提供し、患者の生活を支援して
いる90。このオンラインコミュニティは 2004 年に
設立され、登録者数は現在 60 万人を超えている。
希少疾患患者を中心に蓄積したデータを、研究機
関、製薬企業などと連携することで活かしている。

企業や民間保険会社からの資金調達
　 米 国 で は、 例 え ば Activate Health Care 社 は
Paladina Health 社と提携して、健康指導のモバ
イルアプリ91 を提供している。Fitbit 社は、アジア
の AIA Vitality 社及びカナダの Manulife 社と協力
して、従業員が自社のウェアラブル活動量端末を
利用することに対してインセンティブを提供し、
法人向けプログラムに登録した企業の保険料率を
引き下げる取り組み92 を行っている。

コーポレートベンチャーキャピタルを利用した資金調達
　近年、従来の投資収益を主目的とした事業投資
会社とは異なる、大手企業の投資部門が事業戦
略的な観点から投資を行う「コーポレートベン
チャーキャピタル」と呼ばれる資金が急激に増加
している。2012 年から 2017 年の世界における
年平均成長は 31％93 にも上る。

　特にライフサイエンス領域は、米国を本拠と
する Google 社や Microsoft 社などの大手 IT 関連
企業の参入が注目を集めている。Microsoft 社は 
Healthcare NExT 計画を立ち上げ、Google 社は
生命科学部門である Verily Life Sciences を独自事
業として展開している。こうした医療への新たな
プレーヤー参入や資金調達の好機が、患者支援活
動をより効果的・効率的な展開に活かされること
が期待される。

提言 5  患者の治療生活を支えるデジタル技術開発を支援する



50

　希少疾患患者とその家族が歩む「ペイシェント・
ジャーニー」は、疾患に伴う苦痛だけではない、
様々な苦悩があり、「負の連鎖」を構成している
ことを見てきた。この「負の連鎖」を構成するす
べての要素の最も深いところに、希少疾患に対す
る社会的な認知の低さや偏見が横たわっているこ
とを見いだすことができた。

　本書で取り上げてきた、希少疾患患者とその家
族を取り巻く「根本的原因」及び社会的偏見の解
消を目指す上で大切なことは、患者や家族、医療
従事者などの当事者の周囲だけに努力を強いるの
ではなく、希少疾患に関与する様々なステークホ
ルダーが相互に影響を及ぼしながら活動すること
である。すなわち患者と家族を中心として、患者
のために日夜活動を続ける患者団体、医療従事者
及び彼らが所属する各学会、政府及び厚生労働省、
製薬企業及び IT 企業などが強みや特性を補い合
う持続的なエコシステムを構築することが不可欠
だと思われる。

　なお、本書では米国及び欧州の成功事例などを
紹介してきたが、医療制度や文化的背景の異なる
海外で機能した方法論が必ずしも日本でそのまま
通用するとは限らない。日本には高度な医療専門
人材が層厚く存在し、難病対策においても独自の
歩みを進めてきた。こうした日本の強みや特性を
最大限に活かしながら、課題解決に取り組んでい
くことが重要であると考える。

　本書の 5 つの提言を実行すれば、すぐさまエ
コシステムが改善されるというわけではない。本
書で述べた内容は、一企業による限られた視点か
らの問題提起であり、希少疾患をめぐる現在の環
境に対する議論のきっかけとなることを期待して
作成したものである。様々なステークホルダーと
の議論を通じ、希少疾患患者と家族が歩む「ペイ
シェント・ジャーニー」における苦悩が少しでも
軽いものになり、希少疾患患者を支えるエコシス
テムの発展に貢献できれば幸甚である。

9. 結論
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● アンメットニーズ
未だ治療法のない疾患に対する医療ニーズを指す言葉。
認知症やがんなどが知られているが、希少疾患の世界
にもアンメットニーズは多い。アンメットメディカル
ニーズともいう。

● 医薬品医療機器総合機構（PMDA）
健康被害に対する迅速な救済（健康被害救済）、医薬品
や医療機器などの品質・有効性及び安全性の指導・審
査（承認審査）、市販後の安全性情報の収集・分析・提
供（安全対策）を主業務とする機関。

● 医薬品、医療機器等の品質、有効性及び安全性
の確保等に関する法律
通称「薬機法」。2014 年の改正前は「薬事法」の名前
で知られていた。希少疾病用医薬品（オーファンドラッ
グ）の規定は同法 77 条の 2 に基づく。

● 欧州リファレンス・ネットワークス（ERN）
欧州の医療プロバイダーが参加するネットワーク。希
少疾患など高度に専門化された治療などが必要となる
複雑または珍しい疾患・症状に関する議論の促進を目
的に誕生した。欧州 26 カ国が参画している。

● オーファンドラッグ
希少疾患用医薬品。患者の数が少なく治療法も確立さ
れていない疾患のための医薬品のことをいう。

● 患者レジストリ
患者の疾患及び健康情報を登録したデータバンク。医
学的情報の収集、福祉的情報の収集、治療のための情
報収集などを目的とする。

● 希少疾患
希少疾患の定義は国によって異なる。日本の場合は薬
機法によって「対象者の数が本邦において 5 万人未満
であること」とされる。

● ステークホルダー
利害関係者。希少疾患領域の場合は、患者及び患者団
体、医療従事者及び医療機関、医学会及び研究会、政
府及び関係省庁、医薬品及び医療機器企業、IT 関連企業、
公的医療費負担者（保険機関）、民間保険会社などが利
害関係者と言える。

● 先天性代謝異常等検査
日本では新生児の疾患の早期発見・早期治療のために
フェニルケトン尿症などの先天性代謝異常などの検査
が行われている。これらの病気は早期に発見し、治療
することで発症を防ぐことができるとされる。

● ドラッグ・ラグ
海外で利用できる医薬品が日本で承認されて使えるよ
うになるまでの時間差、あるいは海外で利用されてい
る医薬品が日本では未承認のために発売されていない
状態を「ドラッグ・ラグ」という。

● 日本医療研究開発機構（AMED）
2015 年に設立された国立研究開発法人。オールジャパ
ンでの医薬品・医療機器の開発、革新的医療技術創出
拠点の強化・充実、再生医療の迅速な実現、疾患克服
に向けたゲノム医療の実現などを目指す。

● 日本難病・疾病団体協議会（JPA）
難病・長期慢性疾病、小児慢性疾病などの患者団体及
び地域難病連で構成する患者・家族の会の中央団体。
難病・長期慢性疾患対策の拡充を求める国会請願、加
盟団体などの交流と親睦、難病患者へのサポート及び
調査・研究などを主な活動内容とする。

● 難病情報センター
厚生労働省支援事業の 1 つとして難病医学研究財団が運
営する難病に関する情報サイト。患者とその家族、医療
関係者を対象に難病に関する情報（医療費助成制度、難
病指定医療機関、就労支援情報、治験情報など）を検索
できる。

● 難病の患者に対する医療等に関する法律
通称「難病法」。難病対策「難治性疾患克服研究事業」
から、新たな難病対策として 2015 年に施行された法律。
同法によって難病患者の医療費助成の財源に消費税が
充てられることになり、財源的にも安定化した。

● ペイシェント・ジャーニー
患者が症状を認識してから診断、治療、その後の生活
に至るまでに患者がたどる道のりを指す言葉。

資料 1.  希少疾患に関する重要用語（五十音順）
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● 未診断疾患イニシアチブ（IRUD）
2015 年からスタートした AMED の新事業。臨床的な所
見を有しながら通常の医療では診断に至ることが困難
な「未診断疾患」の情報共有と診断確定、治療を見据
えた病態解明やシーズ創出を目的とする。

● 臨床試験
ヒト（健康人や患者）を対象として医薬品や医療機器
などの有効性や安全性を検討するために行われる試験
を臨床試験という。3 段階あり、第 I 相試験は少数の
健常人を対象に、第 II 相試験では少数の患者を対象に、
第 III 相試験では多数の患者を対象に実施される。
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資料 2.  略語（本文に登場する主な略称）
● ALS
筋萎縮性側索硬化症

（Amyotrophic Lateral Sclerosis）

● AMED
日本医療研究開発機構

（Japan Agency for Medical Research and Development）

● CTEPH
慢性血栓塞栓性肺高血圧症 

（Chronic Thromboembolic Pulmonary Hypertension）

● ERN
欧州リファレンス・ネットワークス

（European Reference Networks）

● EURORDIS
欧州希少疾患協議会

（European Organization for Rare Diseases）

● HAE
遺伝性血管性浮腫

（Hereditary Angioedema）

● IRUD
未診断疾患イニシアチブ

（Initiative on Rare and Undiagnosed Diseases）

● JPA
日本難病・疾病団体協議会

（Japan Patients Association）

● NIH
米国国立衛生研究所

（National Institutes of Health）

● NORD
米国希少疾病協議会

（National Organization for Rare Disorders）

● PHR
健康管理歴 

（Personal Health Record）

● PMDA
医薬品医療機器総合機構

（Pharmaceuticals and Medical Devices Agency）
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＜本書のご利用に際して＞
• 本書では、中立性を保つため第三者機関を活用し、調査依頼元の製薬企業名を開示せずに行った調査（特に主要オピニオンリーダー、

規制当局、患者団体、業界関係者との面談など）及び武田薬品工業株式会社（以下本項において「弊社」）が知見を有する疾患領域（遺
伝性血管性浮腫、血友病 、ゴーシェ病など特定の希少疾患）のデータなどを活用しています。

• 弊社は、本書において提供する情報の正確性や妥当性、最新性などの確保に努めておりますが、これらにつき保証するものではあり
ません。

• 本書の内容（文章、画像、グラフなど）の全部または一部について、著作権者の事前の許諾なく複製、転載、上映、公衆送信、放送、貸与、
翻訳、翻案することは、法律で禁止されています。
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