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小児慢性特定疾病と指定難病
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はじめに

　かつては肺炎や胃腸炎といった感染症が子どもの
主たる死因であったが、近年は慢性疾患が主たる健
康問題となっている。わが国では感染症が原因の 5

歳未満死亡は 3.2％に過ぎず、先天異常や周産期の
病態に起因する原因等が主たる死因となっている 1）。
5 歳以上 20 歳未満における死因の半分は外傷等の
外因死であり、4 割強ががん、心疾患、神経疾患、先
天異常といった慢性疾患であり 1）、慢性疾患への対
策は非常に重要となってきている。さらに慢性疾患を
抱える子どもたちの生命が改善してきている一方で、
疾患を抱えながら成人に到達する者が増加しており、
本人や家族の身体的、精神的、経済的な負担は長期
化し増加している 2, 3）。わが国の皆保険制度では、
保険診療の 7 割（未就学児は 8 割）が公的保険で支
払われるが、慢性疾患を抱える子どもたちは、健児
と比べ長期にわたり高額な医療費が必要となる 4）。
　子どもに対する医療費助成は複数存在するが、そ
の多くは市町村による施策であることから地域差が大
きい。小児慢性特定疾病対策は、国による慢性疾病
を抱える子どもたちに対する医療費等の支援施策で
あり、全国的に公平に支援を受けることが可能である。
　ここでは小児慢性特定疾病対策における医療費助
成制度について概説するとともに、小児期発症の疾
病を抱えての成人への移行（トランジッション）の
観点から重要となる難病対策と、並列する類似の制
度として重要となる乳幼児・子ども医療費助成制度
との関係について説明する。
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Ⅰ. 小児慢性特定疾病の概要

1. 沿革

　現在の小児慢性特定疾病対策は、1968（昭和 43）
年に始まった先天代謝異常に対する医療給付事業な
どの疾病別に行われていた事業を 1974（昭和 49）
年に統合し、悪性新生物、慢性腎疾患、呼吸器疾患

（小児喘息）、慢性心疾患、内分泌疾患、膠原病、糖
尿病、先天代謝異常、血液疾患の 9 つの疾患群を対
象として創設された、小児慢性特定疾患治療研究事
業を起源としている。1990（平成 2）年には神経・
筋疾患が加わり、10 疾患群を対象とする事業となっ
た。医療技術の進歩等により、制度の創設当初と比
較し患児の生命予後は改善してきたが、療養が長期
化し、患児やその家族の負担が増大してきたため、
制度の安定化を目的として、2005（平成 17）年に児
童福祉法に基づく事業として法制化がなされ、慢性
消化器疾患が加わり 11 疾患群まで対象が拡大され
た。しかしながら、慢性疾病を抱える子どもたちの
増加と必要となる医療費が増大する一方で、事業に
充てることが可能な予算は毎年度削減され続けたた
め、近い将来事業の存続が難しくなることが予想さ
れていた。
　2012（平成 24）年に、難病対策の法制化が閣議決
定されたことに呼応し、慢性疾患を抱える子どもに
ついても難病対策と同等の支援を行うことが定ま
り、厚生労働省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が設
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置された。2013（平成 25）年に同委員会による報告
書がまとめられ、2014（平成 26）年に児童福祉法が
改正された後、2015（平成 27）年 1 月 1 日より新た
に小児慢性特定疾病対策として 14 疾患群 704 告示
疾病へと対象が拡大されるとともに、義務的経費に
よる財政的にも安定した施策となった。その後も継
続的に制度の見直しが行われており、2019（令和元）
年現在、16 疾患群 762 疾病（包括病名を除く）が対
象となっている 5 ～ 8）。

2. 対象疾病

　小児慢性特定疾病として対象となっている疾患
は、1）慢性に経過する、2）生命を長期にわたって
脅かす、3）症状や治療が長期にわたって生活の質
を低下させる、4）長期にわたって高額な医療費の
負担が続く、という 4 つの要件を満たすものとされ
ている。
　現在は小児期の慢性疾患のほぼ全てを網羅するま
でに拡大しており、対象となる疾患は、悪性新生物、
慢性腎疾患、慢性呼吸器疾患、慢性心疾患、内分泌
疾患、膠原病、糖尿病、先天性代謝異常、血液疾患、
免疫疾患、神経・筋疾患、慢性消化器疾患、先天異
常症候群、皮膚疾患、骨系統疾患、脈管系疾患の
16 分野にまたがっている。
　2019（令和元）年現在、762 疾病が対象とされて
いるが、対象疾病は具体的に病名が明示されている
ものの他に、包括的病名と呼ばれる複数の疾患を内
包するものが存在し、包括的病名は対象疾病数には
数えられていない。従って、実際には 762 疾病以上
の疾患が小児慢性特定疾病として認められている。
具体的な対象疾病については、小児慢性特定疾病に
関するポータルウェブサイトである「小児慢性特定
疾病情報センター」（https://www.shouman.jp/）に
て確認することができる。

3. 申請と認定審査

　小児慢性特定疾病の受給を受けるためには、いく
つかの要件が必要となる。一つ目は、対象疾病であ
ると診断がされることであり、診断にあたっては、
対象疾病全てについて「診断の手引き」が小児慢性
特定疾病情報センターにて公開されている。二つ目
は、厚生労働省告示において対象疾病名とともに記
されている対象者の範囲を定める「疾病の状態の程

度」を満たしていることである。「疾病の状態の程度」
は対象疾病毎に定められており、受給支援を受けら
れる症状や治療状況について記載されている。こち
らも小児慢性特定疾病情報センターにて公開されて
いる。
　指定難病とは異なり、病態の重症度によって対象
者を制限するという重症度分類は、小児慢性特定疾
病には存在しない。申請に当たっては、医師の診断
書である医療意見書を添えて提出することが必要で
あり、医療意見書は、都道府県等により指定された
小児慢性特定疾病指定医が記載する必要がある。ま
た小児慢性特定疾病についての保険診療に対する医
療費助成は、都道府県等により指定された指定小児
慢性特定疾病医療機関にてのみ適用となる。

Ⅱ. 難病対策の概要

　難病対策が始まるきっかけは、1960 年代後半に
発生した整腸剤として使用されたキノホルムによっ
て引き起こされた亜急性視神経脊髄末梢神経炎

（subacute myelo-optico neuropathy; SMON）に対す
る調査研究である。全国的な疫学調査により SMON

とキノホルムとの因果関係が示唆され、キノホルム
の発売中止により SMON の発生が激減したことを
きっかけとして、1972（昭和 47）年に難病対策要綱
が制定され、裁量経費による予算事業として難病対
策が開始された。しかし、難病対策は法律に基づか
ない予算措置であったことから、年々増加する医療
費助成に国の予算が追いつかず、都道府県が超過負
担を強いられていた状況が続いていた。2012（平成
24）年に「社会保障・税一体改革大綱」が閣議決定
され、難病患者の医療費助成についての法制化への
道筋が示された。さらに 2013（平成 25）年に「持続
可能な社会保障制度の確立を図るための改革の推進
に関する法律」が成立し、難病対策の立法化は法律
により要請されるものとなり、2014（平成 26）年に

「難病患者に対する医療等に関する法律」制定され、
2015（平成 27）年より法令に基づき義務的経費によ
り実施される難病対策が新たに始まった。2014 年
以前は 56 疾病であった対象疾病は、2019（令和元）
年には 333 疾病にまで拡大されている。
　疾病研究の対象となる「難病」の定義は、1）発病
の機構が明らかでなく、2）治療方法が確立してお
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らず、3）希少な疾病であって、4）長期の療養を必要
とするもの、と定義され、さらに医療費助成の対象
となる「指定難病」は「難病」の定義に加えて、5）患
者数が本邦において一定の人数に達しない、6）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、とされた。指定難病の認定は、対象疾
病ごとの診断基準とそれぞれの疾病に応じた重症度
分類等により認定の可否が判断され 9 ～ 12）、認定され
た者もしくは後述する軽症高額該当者が医療費助成
の対象となる。

Ⅲ. 小児慢性特定疾病と指定難病の
相違点（表 1, 2）

1. 目的の違い

　小児慢性特定疾病対策は、児童福祉法を根拠法と
する福祉的要素の強い施策である。

　その目的は、慢性疾病を抱える子どもの健全育成
を支援することにある。一方、難病対策は、疾病の
治療研究の推進を目的としていた制度に由来してお
り、治療研究と患者支援が目的となっている。

2. 実施主体の違い

　小児慢性特定疾病と指定難病に対する医療費助
成は、ともに国と地方自治体が費用の 1/2 ずつを折
半する形で運用されている。この費用を支出し、施策
の運用を実際に行う自治体を実施主体という。2019

（令和元）年現在、実施主体は小児慢性特定疾病の
場合には、47 都道府県、20 指定市、58 中核市の計
125 実施主体で運営されている一方、指定難病は 47

都道府県と 20 指定市の計 67 実施主体で運営されて
いる。

3. 対象年齢の違い

　小児慢性特定疾病は、根拠法が児童福祉法である

表 1  医療費助成制度の違い
小児慢性特定疾病対策 難病対策 乳幼児・子ども医療費助成

根拠法 児童福祉法 難病患者に対する医療等に関する
法律 各市町村等の条例等

実施主体 都道府県、指定市、中核市 都道府県、指定市 市町村等

対象年齢 18歳未満（継続申請者のみ20歳
未満） 年齢制限なし 実施主体により異なる

対象範囲
対象疾病の診断を受け、かつ疾
病の状態の程度によって定めら
れた基準を満たす場合

対象疾病の診断を受け、かつ重症
度分類により定められた基準を満
たす場合

疾病による制限なし

医師の診断書 指定医が作成した医療意見書が
必要

指定医が作成した臨床調査個人票
が必要 不要

利用可能な医療機関 指定医療機関のみ 指定医療機関のみ 保険診療を行っている医療機関
全て

医療費の自己負担額 表2参照 表2参照 実施主体により異なる
入院中の食費 自己負担額の1/2を助成 助成なし 実施主体により異なる

表 2  小児慢性特定疾病と指定難病における自己負担上限額（月額・円）

階層区分 階層区分の基準

小児慢性特定疾病 指定難病
患者負担割合

（2割）
患者負担割合

（2割／元々 1割の場合は1割）
自己負担上限額（外来＋入院＋保険調剤＋訪問看護等）

一般 重症
（※1）

人工呼吸器
等装着者 一般 高額かつ

長期（※2）
人工呼吸器
装着者等

生活保護 － 0 0
低所得Ⅰ 市町村民税

非課税
本人年収80万円以下 1,250

500

2,500

1,000
低所得Ⅱ 本人年収80万円超 2,500 5,000

一般所得Ⅰ 市町村民税課税以上7.1万円未満 5,000 2,500 10,000 5,000
一般所得Ⅱ 市町村民税7.1万円以上25.1万円未満 10,000 5,000 20,000 10,000
上位所得 市町村民税25.1万円以上 15,000 10,000 30,000 20,000

入院中の食費 1/2自己負担
（生活保護者は自己負担なし）

全額自己負担
（生活保護者は自己負担なし）

※1  月ごとの医療費総額が5万円を超える月が年間6回以上ある場合、もしくは小児慢性特定疾病重症患者基準に相当する場合
※2  月ごとの医療費総額が5万円を超える月が年間6回以上ある場合

（難病情報センターホームページ（2019年11月現在）からの引用 15）、「小児慢性特定疾病情報センター」16）より自己負担上限額の表を改変）
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ことから、 「同法が定義する児童」＝「18 歳未満」が、
対象年齢の上限となる。ただし、助成の継続が必要
とされる者については、20 歳未満まで対象年齢枠
の延長が認められている。一方、指定難病には対象
年齢の制限はない。

4. 認定基準の違い

　指定難病は、まず診断名が指定難病の対象疾病に
該当すること、次に、病態の状態が定められた重症
度分類における基準を満たすこと、によって対象で
あるか否かが判定される。
　また、一部重症度基準を満たさないが、高額な医
療費の負担を継続する者が、医療費助成の特例枠（軽
症高額該当）として医療費助成の対象となる。
　一方小児慢性特定疾病は、診断名が小児慢性特定
疾病の対象疾病に該当すること、告示における疾病
の状態の程度に該当すること、によって対象である
か否かが判定される。指定難病とは異なり、受給対
象範囲を規定するための重症度分類は存在せず、軽
症高額該当に相当する特例枠もない。

5. 患者自己負担上限額の違い

　小児慢性特定疾病における自己負担金額の上限額
は、指定難病の自己負担金額上限額の 1/2 に設定さ
れている。

Ⅳ. 小児慢性特定疾病から指定難病へ

　前述のように小児慢性特定疾病は、根拠法である
児童福祉法の制限から、対象年齢が 20 歳未満まで
に制限される。成人までに病状が解決する場合は良
いが、近年注目されているように、慢性疾病を抱え
ながら成人期を迎える者が増加しており、トラン
ジッションの問題は非常に重要な課題として認識さ
れている 2, 3）。
　小児慢性特定疾病と指定難病は、その目的が異
なっており、実情は似て非なる制度であるといえる。
しかしながら制度上の制約がある中で、小児期から
成人期への橋渡しのための努力が行われてきた。小
児期発症が中心の疾患であっても、成人期への移行
が重要である疾病を中心に、診断基準の統一、トラ
ンジッションへの対応、小児期から成人期へのシー
ムレスな疾病研究の促進のため、小児領域の学会と

成人領域の学会が密接に連携する体制と同じ難病研
究班による疾病研究体制の確立を行ってきた。その
結果、小児期発症の疾病が数多く新たに指定難病と
して認められ、年齢制限を超えた支援の可能性が広
がってきている。

Ⅴ. 他の医療費助成制度との関係

　小児期には小児慢性特定疾病対策や難病対策の他
に、市町村が行う他の医療費助成制度が存在する。
その中で小児慢性特定疾病対策と競合し、その利用
率を低下させる要因となっているものの一つとし
て、乳幼児・こども医療費助成制度がある。
　乳幼児・こども医療費助成制度は、元はわが国の
皆保険制度の導入当初において、被扶養者の医療費
自己負担額が 5 割であった時代に、乳幼児の医療機
関への未受診がしばしば発生し、乳幼児死亡率が全
国平均の 2 倍であった岩手県旧沢内村において、乳
児医療費無料化を実施後に、乳児死亡がわが国で初
めてゼロになったと報告された事から、全国的に広
がったとされる 13）。実際には乳幼児死亡率の改善は、
医療費無償化が主たる要因ではないが、受診抑制の
ハードルを下げる一要因になったことは事実である
と思われる。
　近年、乳幼児・子ども医療費助成制度が拡大され
る傾向にあるが、地方自治体の財政に依存している
ことから、助成額や対象年齢、支給方法や所得制限
の有無など、自治体毎に大きな格差があることが問
題となっている。
　国民健康保険の診療報酬明細書データを用いた解
析によると、結果の解釈には種々の制約が伴うが、
解析対象とした疾病名をレセプト傷病名に含む症例
全体のうち、小児慢性特定疾病を利用していない症
例がおよそ 2 ～ 3 割認められた 14）。
　小児慢性特定疾病と乳幼児・子ども医療費助成は、
公費の併用ができるため、可能な限り患者への金銭
的負担を軽減できる。また、小児慢性特定疾病は支
出の半分を国が負担するため、全額を地方自治体の
財政で賄われる乳幼児・子ども医療費助成制度から
小児慢性特定疾病に移行することは、地方自治体の
財政負荷の軽減につながる可能性がある。
　一方で、小児慢性特定疾病の申請には、必要書類
の準備や医療意見書作成のための文書料の負担な
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ど、乳幼児・子ども医療費助成では不要な患者負担
があることも事実であることから、これらの負担の
軽減について検討すべき課題となっている。

Ⅵ. 疾病研究

　申請の際に提出される医療意見書には、1）患者
基本情報、2）臨床所見、3）検査所見、4）既往歴・
家族歴、5）治療状況、6）現在の状況、に関する情
報が記載されている。現在の意見書は新規申請用と
継続申請用に分かれており、新規申請では診断時の
状況と申請時の状況を、継続申請では申請時の状況
を記載するようになっている。これにより、診断の
確からしさと、申請時点における疾病の状態の程度
を満たすこと、を客観的に証明している。また申請
時点での状態が報告されることから、経時的に並べ
た場合に予後の変化を追跡することができる。小児
慢性特定疾病登録は、主として患者の自然歴や予後
の追跡を目的として構築されている。2015（平成
27）年以降の新制度の医療意見書登録データについ
ては、理論上、縦断的分析できるように設計されて
いる。ただし制度上、利用が中止された理由に関す
る情報が登録されることは無い等、様々な制約があ
ることも事実である。
　しかしながら、子どもの慢性疾病について、大規
模かつ経時的に捕捉しているデータベースは他に類
をみない。また対象疾病によって差異はあるが、診
療報酬明細データの分析から、小児慢性特定疾病の
利用率は、医療費助成の対象となり得る症例が全
体の半数程度はある可能性もあることから、登録
データベースは、極めて低い登録率は無いと予想
している。

Ⅶ. 国民への情報発信

　小児慢性特定疾病に関する情報は、国立成育医療
研究センターが厚生労働省より委託され運用管理し
ている「小児慢性特定疾病情報センター」ポータル
ウェブサイトにて一元的に集約化している。対象疾
病一覧、対象疾病の疾患概要と診断の手引き、対象
基準などを公開しており、医療意見書の様式も本
ウェブサイトを通じて提供を行っている。
　ポータルウェブサイトは 2015（平成 27）年の制度

改正にともない一般公開され、現在も閲覧数が増加
しており、直近では月 30 万件以上、年間で 400 万
件以上のセッション数となっている。

おわりに

　現在、小児慢性特定疾病対策および難病対策は、
法令に定められた制度見直しの議論が行われてお
り、より良い制度に近づけるべく努力が行われてい
る。様々な課題が残ってはいるが、これらの制度は
関係学会や難病研究班などのアカデミアと行政が密
接に連携し、医学的に正しい内容が積極的に投影さ
れている制度である。今後も慢性疾病を抱えた子ど
もたちの社会参加を支援するために、制度が充実し
ていくことを期待したい。
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