
2018/3/30
告示
番号

疾病名 大区分 小区分 質問 回答

4 原発性側索硬化症
診断基準
（臨床調査個人
票）

診断基準

A：臨床像の３．孤発性の項目に「注：両親に血族婚のある症例は孤発例
であっても原発性側索硬化症に含めない」とあるが、臨床調査個人票に
は血族婚に関する記載がない。
「血族婚については、診断基準に関する必須事項ではないために臨床調
査個人票に記載がない」ものと解するが如何か。

詳細を確認する項目がない場合、指定医が診断のカテゴリーを選択して
いることをもって、確認いただきたい。なお、疑義が生じた場合は、適宜主
治医からの追加情報を求める、指定難病審査会に諮るなど、個別にご対
応いただきたい。

6 パーキンソン病 臨床調査個人票
診断基準に関す
る事項
B.検査所見

B.検査所見の「1.脳CT又はMRIの特異的異常がない　□該当　□非該
当」の記載の考え方についてはどうすればよいか。

脳CT又はMRIの特異的異常が「ない」場合は該当、「ある」場合は非該当
となる。また、下部の特異的異常については、特異的異常がみられた項
目についてチェックを入れる。

6 パーキンソン病 臨床調査個人票
その他の臨床情
報
C.その他

「栄養と呼吸」の各項目の導入日は、いつの時点のものを記載すればよ
いか。

最新導入日を記載する。

6 パーキンソン病 臨床調査個人票
その他の臨床情
報
C.その他

デュオドーパ投与目的の胃瘻は、「栄養と呼吸」の胃瘻には該当しない
か。

経腸栄養使用目的ではないため、該当しない。

6 パーキンソン病 臨床調査個人票
人工呼吸器に関
する事項

脳刺激装置は人工呼吸器装着等に該当しないのか。

人工呼吸器装着者については、継続して常時生命維持管理装置を装着
する必要がある者であることを満たす必要があり、脳刺激装置は進行期
のパーキンソン病などの「不随意運動症」に対する深部脳刺激療法に用
いられるものであることから、該当しない。

11 重症筋無力症 診断基準 重症度分類
重症度分類で用いているMGFA分類は、過去の最重症時で判断するもの
であるが、指定難病の審査においても過去の最重症時で判断するのか。

指定難病の重症度判定においては、この分類法を用いて、過去6ヶ月の
最重症時で判断していただく。

12 先天性筋無力症候群 診断基準 診断のカテゴリー
臨床調査個人票の診断カテゴリーでは、DefiniteとPossibleの記載がある
が、診断基準では「遺伝子異常により診断する」との記載のみであり、認
定対象の明記が無い。認定対象はDefiniteのみか。

possibleも対象とする。

診断基準・重症度分類等および臨床調査個人票に関するQ&A
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13
多発性硬化症／視神経脊
髄炎

診断基準
再発寛解型MSの
診断

１.多発性硬化症の「MRIによる時間的多発の証明」の3行目の「・・・に新
たに出現した症候性または無症候性のT2病変及び/あるいはガドリニウ
ム造影病変がある」の「及び/あるいは」という部分の意味についてご教
示いただきたい。

「及び、あるいは」どちらの意味で判断いただいても問題ない。
（無症候性のT２病変、ガドリニウム造影病変のどちらかでも、どちらもで
も問題ない。）

13
多発性硬化症／視神経脊
髄炎

診断基準
Balo病（バロー同
心円硬化症）の
診断

診断基準に、3.Balo病（バロー同心円硬化症）とあり、病理またはMRIにて
同心円状病巣が確認できるものをいう。とのみ記載されている。Balo病は
MSと考えてよいか。その場合診断基準を満たさなくともよいのか。A)再発
寛解型MS, B)一次性進行型MS, C)二次性進行型MSのいずれにあたる
のか。

Balo病は多発性硬化症に含まれる疾病のため、多発性硬化症の診断基
準も満たし、かつ「病理またはMRIにて同心円状病巣が確認できる」必要
がある。なお、A)再発寛解型MSにあたる。

14
慢性炎症性脱髄性多発神
経炎／多巣性運動ニューロ
パチー

診断基準 １．主要項目
診断基準の1.主要項目（２）検査所見で、「末梢神経伝導検査で、2本以
上の運動神経において、脱随を示唆する所見を示す」ことが必須となって
いるが、両側で所見がみられるということでも基準を満たすか。

お見込みのとおり。

14
慢性炎症性脱髄性多発神
経炎／多巣性運動ニューロ
パチー

診断基準 １．主要項目
診断基準の1.主要項目（３）支持的診断所見について、診断のカテゴリー
では「（３）で疾患を区別できる」とあるが、a.あるいはb.の１～３全てを満た
す必要があるか。

１～３の全てを満たす必要はなく、aとbでより該当する項目の多い方で診
断する。

14
慢性炎症性脱髄性多発神
経炎／多巣性運動ニューロ
パチー

診断基準 診断のカテゴリー

診断基準の１（３）支持的診断所見について、臨床調査個人票には、慢性
炎症性脱髄性多発神経炎の『１～３を認める』と記載があるが、診断基準
には記載が無い。これは、臨床調査個人票の記載どおり、１～３すべてを
認める必要があると考えてよいか。

あくまでも支持的所見であり、1.慢性炎症性脱髄性多発神経炎と2.多巣
性運動ニューロパチーとの鑑別のための項目であることから、１～３を全
て満たす必要はない。

16 クロウ・深瀬症候群 診断基準 大基準
「血清ＶＥＧＦ上昇（1000ｐｇ/ｍｌ以上）」と明記されているが、「血清ＶＥＧＦ
値」ではなく、「血漿ＶＥＧＦ値」の所見で判断が可能であるか。

特定の疾病に対する医療費助成である以上、原則として、疾病の診断等
に必要な検査は実施していただく必要があり、診断基準を満たす必要が
ある。したがって、診断基準に規定されている「血清VEGF」の測定と、そ
の基準を満たす必要がある。
なお、個別に疑義のある事例については、医師が記載した検査所見等を
尊重しつつ、指定難病審査会において、医学的な知見に基づいて審査い
ただきたい。

17 多系統萎縮症 診断基準 対象

当該疾病と診断されたショックで「うつ病」になったという患者について、
神経内科主治医は当該疾病が原因のうつ病と診断、精神科の医師はう
つ病は当該疾病に付随したものではないと診断した。「うつ病」は当該付
随するものなのか。

当該疾病には、うつ状態が高頻度に認められ、付随することがあるが、
その診断は基本的に臨床調査個人票を記載する指定医（神経内科医）
が判断するものと考える。
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17 多系統萎縮症 診断基準 診断のカテゴリー
診断のカテゴリーで、「Definite MSA：病理学的に確定診断されたもの。」
とあるが、何をもって確定診断されたとみなすか。

生検、あるいは剖検により病理学的診断がdefiniteとなる。臨床調査個人
票上、項目で確認できる部分はなく、指定医がその所見を認めたものとし
て記載されていると判断する。

17 多系統萎縮症 診断基準 診断のカテゴリー
Possible MSAは「～画像検査所見（MRI若しくはPET, SPECT)で異常を認
めるもの」とあるが、CTは該当しないのか。

CTでも該当するが、MRI検査が望ましいため、診断基準に記載していな
いもの。疑義が生じた場合は、適宜主治医からの追加情報を求める、審
査会に諮るなど、個別にご対応いただきたい。

17 多系統萎縮症 臨床調査個人票 診断のカテゴリー

診断基準では、Probable MSA：レボドパに反応性の乏しいパーキンソニ
ズム（①）もしくは小脳症候のいずれか（②）に明瞭な自律神経障害を呈
するもの（③）と記載されているが、臨床調査個人票では「①あるいは②
に③を伴う」とされている。
診断基準の解釈として、「① ＯＲ　②＋③」と「①＋③ ＯＲ　②＋③」のど
ちらか。

ご提示の、①＋③　ＯＲ　②＋③　となる。

18
脊髄小脳変性症(多系統萎
縮症を除く。)

臨床調査個人票
診断基準に関す
る事項
A．症状

「A.症状」の「認知機能・精神症状」及び「脳神経」で、症状なしの場合どの
ように対応すればよいか。

「症状の概要、経過、特記すべき事項など」に記載いただきたい。

19(19-
30)

ライソゾーム病(ファブリー
病)

診断基準 診断のカテゴリー

診断基準の（６）診断のカテゴリーの①には「・・・遺伝子変異の同定が不
明な場合は、家族歴から確認すること」とあるが、「家族歴」とは「酵素活
性の著しい低下または病因蛋白の欠損／機能異常が、生化学的検査に
より、又は当該遺伝子に病因となる変異が遺伝子検査により確認された
家族がいること」としてよいか。

お見込みのとおり。

21 ミトコンドリア病 診断基準 重症度分類
「評価法」のセクション１～３について、「点数の平均をとり・・・」とあるが、
どのように判断すればよいか。

セクション１～３の平均点となる。
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22 もやもや病 診断基準 画像診断法１
診断基準の画像診断法１.には、片側性病変の場合には脳血管造影が
必須とあるが、「表：画像診断のための指針」には両側性の所見が記載さ
れている。どのように考えれば良いか。

現行の診断基準では、脳血管造影により片側例であっても「もやもや病」
と診断できるものとなっているため、片側例であれば脳血管造影でご判
断いただきたい。

22 もやもや病 診断基準 画像診断法２

画像診断法２.には、MRIではTOF法を用いて以下の所見を見た場合には
Definiteとしてよいとあるが、「表：画像診断のための指針」には(2)MRA撮
像法は特に規定しないとある。片側性でTOF以外の方法によりMRAを施
行した場合でも、所見があればDefiniteとしてよいか。

原則として、TOF法による診断をお願いしたい。表は、診断基準の項目と
してではなく、画像診断に関する「指針」という扱いで言及しているもの。

22 もやもや病 診断基準 重症度分類
発症が「小児」か「成人」かで判断すればよいのか。
18歳未満の患者について、「成人例」に該当することにより認定としてよ
いか。

現在の年齢にてご判断いただく。
18歳未満の患者については、原則「小児例」に該当する必要がある。

22 もやもや病 診断基準 重症度分類
小児例で、過去5年以内に血行再建術を受けていて、運動障害や虚血発
作がみられない場合、小児の重症度基準を満たさないが、成人の重症度
分類で判定してもよいか。

基準のとおり、小児例、成人例で該当する重症度分類により判断してい
ただきたい。

26 HTLV-1関連脊髄症 診断基準 対象
肝移植によりHTLV-1に感染した場合、二次性と考えられるため不認定と
してよいか。

「HTLV-1関連脊髄症」はHTLV-1感染者の一部にのみ発症するもので、
因果関係は不明であり、疾病の考え方として「ウイルス感染＝発症」では
ないため、感染した肝の移植による二次性の病態とはいえず、診断基準
を満たすと判断された場合には認定してよいと考える。

28 全身性アミロイドーシス 診断基準 対象 AAアミロイドーシスは指定難病の対象とならない病型ではないか。
続発性であれば対象とならないが、続発性を除くAAアミロイドーシスは対
象となる。

28 全身性アミロイドーシス 診断基準 対象
「FAP肝におけるドミノ肝移植レシピエント」、家族歴「なし」の場合、「家族
性アミロイドーシス」と診断してよいか。

移植臓器を原因とする発症例は、二次性に生じた疾病であると考えられ
るため、移植臓器により発症したことが明らかな場合は、支給認定の対
象とすることはできない。
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28 全身性アミロイドーシス 診断基準
（１）概念
（２）主要事項
（３）生検

免疫組織化学検査、電子顕微鏡による観察などの検査ができない場合
はどうするか。

もしこれらの検査ができない場合は診断基準に記載のとおり、指定医か
ら専門家（研究班）へ直接ご連絡いただきたい。
参考：研究班HP　 http://amyloid1.umin.ne.jp/index.html

38
スティーヴンス・ジョンソン症
候群

診断基準 対象
「医薬品副作用被害救済制度」の対象となっている場合も、指定難病の
対象とすることは可能か。

診断基準に「医薬品副作用被害救済制度において、副作用によるものと
された症例を除く。」と記載されているため、不可。

38
スティーヴンス・ジョンソン症
候群

診断基準 対象
薬剤が原因でこの疾病になったとしても、「医薬品副作用被害救済制度」
で対象となっていなければ、指定難病として認定が可能か。

指定医や審査会において、薬の副作用が原因であることが明らかと判断
できる場合には、難病の要件にはあたらないため、助成対象外である。

39 中毒性表皮壊死症 診断基準 （２）主要所見 「２.発熱がある」の具体的な数値をお示しいただきたい。 38度以上を指す。

43 顕微鏡的多発血管炎 診断基準 （１）主要症候
（１）主要症候③「腎・肺以外の臓器症状：紫斑、皮下出血、消化管出血、
多発性単神経炎など」とあるが、全て満たす必要があるか。

診断に必須の項目ではなく、全てを満たす必要はない。

43 顕微鏡的多発血管炎 診断基準
（２）主要組織所
見

（２）主要組織所見で「細動脈・毛細血管・後毛細血管細静脈の壊死、血
管周囲の炎症性細胞浸潤」とあるが、全て満たす必要があるか。

診断に必須の項目ではなく、全てを満たす必要はない。

43 顕微鏡的多発血管炎 診断基準
（３）主要検査所
見

（３）主要検査所見③「蛋白尿・血尿、BUN、血清クレアチニン値の上昇」
とあるが、全て満たす必要があるか。

診断に必須の項目ではなく、全てを満たす必要はない。
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44 多発血管炎性肉芽腫症 臨床調査個人票
診断基準に関す
る事項

「A.主要所見」の最後にある「最重症時の所見は４週間以上持続する活
動性病変のみである」の部分は新規、更新ともに記入すべきか。また、新
規でも記入が必要とした場合、発症から４週間経っていない場合には、ど
うすればよいか。

原則、新規、更新ともに記入いただく部分となる。（細菌感染などと鑑別す
る必要により、その状態が４週間続いていることを確認するため）。発症
から４週間経っておらず確認ができないという場合には、審査会にご相談
いただき、審査会でのご判断としていただきたい。

46 悪性関節リウマチ 臨床調査個人票 診断基準
臨床調査個人票には「抗CCP抗体（９）#」とあるが、診断基準の（９）に該
当すると考えてよいか。

抗CCP抗体はリウマトイド因子と異なるため、診断基準の（９）には該当し
ない。

47 バージャー病 診断基準 診断基準の項目

「特定疾患」の時の診断基準では、「女性、非喫煙者、50歳以上の症例で
は、鑑別診断をより厳密に行う」とされ、50歳以上でも認定されていた。指
定難病の診断基準には「1．50歳未満での発症」の条件があるが、一度
認定されていれば、自治体判断で認定としてもよいか。

一度当該疾病と診断されている場合には、原則として更新時にも認定し
てよいと考える。

47 バージャー病 診断基準 診断のカテゴリー
「Definite ２：本症発症時、以下の（１）・（５）と、（３）と（４）のいずれかの計
３項目以上を満たし…」とあるが、この考え方はどうなるか。

（１）および（５）を満たし、かつ（３）または（４）を満たす場合となる。

47 バージャー病 診断基準 重症度分類
数十年前にバージャー病により手術で足を切断し、現在は内服薬を使用
し症状は安定しているものの、車いすを使用して生活している。この場合
の重症度分類はどのように考えるべきか。

手術後であっても、原則として、過去6ヶ月の最重症時の状態で判断いた
だくものである。なお、個別に疑義がある場合には、指定難病審査会に
諮るなどによりご対応いただきたい。

49 全身性エリテマトーデス 診断基準 重症度分類

ループス腎炎により透析対応となった患者について、「ＳＬＥＤＡＩスコア」
の尿所見については、透析中のため「不明」と記載となることが多いが、
平成29年４月から適用されている臨床調査個人票では、不明の欄が０点
となっており、そのために重症度の４点以上を満たさないことがある。

透析中ということは、透析をしないと確実に尿蛋白等はありになると思わ
れるが、こうした場合、どのように考えるべきか。

「透析中」であることだけをもって、重症認定基準を満たすとみなすことは
できないため、通常通り、「治療開始後における重症度分類については、
適切な医学的管理の下で治療が行われている状態であって、直近６か月
間で最も悪い状態でご判断いただきたい。なお、所見が不明の場合は０
点であることは、以前から変更はなく、透析患者であっても、少量の尿は
出ることが多いため、蛋白尿の検査は可能と考える。
その上で、必要に応じ、申請時に提出された資料を基に指定難病審査会
に意見を求める等、受診者の病状を総合的に勘案のうえご判断いただき
たい。
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50 皮膚筋炎／多発性筋炎 診断基準 診断のカテゴリー

「皮膚症状のみで皮膚病理学的所見が皮膚筋炎に合致するものは、無
筋症性皮膚筋炎として皮膚筋炎に含む」とあるが、「皮膚症状以外の所
見（診断基準項目の（２）～（９）のいずれか）があれば、無筋症性皮膚筋
炎として皮膚筋炎に含まない」と解するがどうか。

 無筋症性皮膚筋炎の判断は、「診断基準の皮膚症状（１）があり、皮膚
病理所見は皮膚筋炎に合致し、診断基準（２）から（９）は問わない（４項
目を満たさない）もの」とする。

50 皮膚筋炎／多発性筋炎 診断基準 診断のカテゴリー
「皮膚病理学的所見が皮膚筋炎に合致するもの」とは、具体的に皮膚病
理学的所見がどのような場合を指すのか。

 以下に示す皮膚病理学的所見の存在が皮膚筋炎に合致し、他の疾患
を積極的に示唆する所見がない場合を指す。
 1) 表皮の萎縮（手指の場合は肥厚）
 2) 基底膜の変性
 3) 表皮基底層の液状変性
 4) 表皮異常角化細胞
 5) 組織学的色素失調
 6) 真皮上層の浮腫
 7) 真皮のムチン沈着
 8) リンパ球を主体とした血管周囲性あるいは帯状の炎症細胞浸潤
 9) 脂肪織炎、あるいは脂肪変性
 10) 石灰沈着

50 皮膚筋炎／多発性筋炎 臨床調査個人票
診断基準に関す
る事項
B．検査所見

臨床調査個人票の検査所見、血液検査の項目で、赤沈を始め４項目に
「上昇の有無」の記載欄があるが、　これについて、上昇の有無を判断す
る基準となる数値は、一般的な正常値という解釈でよいか。

 お見込みのとおり。

51 全身性強皮症 診断基準 診断のカテゴリー

大基準：手指あるいは足趾を超える皮膚硬化＊
小基準：１）手指あるいは足趾に限局する皮膚硬化
　　　　　　２）手指突端の陥凹性瘢痕、あるいは指腹の萎縮＊＊
＊限局性強皮症（いわゆるモルフィア）を除外する
＊＊手指の循環障害によるもので、外傷などによるものを除く　と記載さ
れている。
例えば、大基準に該当する場合、臨個票の鑑別診断（新規）は、＊限局
性強皮症のみ鑑別すれば認定と考えてよいか。
小基準の場合で、１）と２）に該当する場合は、＊＊手指の循環障害によ
るもので、外傷などによるもののみ鑑別すればよいか。

「限局性強皮症」は異なる病気であり、「外傷などによるもの」は二次性で
あるため、いずれの場合にも除外しなくてはならない。＊局限性強皮症
（いわゆるモルフィア）を除外する、＊＊手指の循環障害によるもので、
外傷などによるものを除く、という記載は、とくに注意すべき点について明
記したものである。
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52 混合性結合組織病 診断基準 重症度分類
重症度分類における軽症～重症の項目は、いくつ満たせばその重症度
に該当すると判断するのか。

一つでもあれば、その重症度に該当すると判断してよい。

53 シェーグレン症候群 診断基準 口腔検査
診断基準の唾液腺造影でstageⅠ（直径1mm以下）となっているが、2015
年10月時点の診断基準は1mm未満であった。変更になったのか。

正しくは1mm未満である。

56 ベーチェット病 診断基準 重症度分類

現行の重症度基準では、症状がない場合にあてはまるStageがない。
①ベーチェット病の固定期（寛解期）において、StageⅠ～Ⅲに該当する
病態はあるか。
②固定期で病変がない場合は、該当するStageはないということか。

①固定期（寛解期）には、重症度基準のStageⅠ～Ⅲに該当する病変は
ない。
②固定期（寛解期）は無治療で活動性病変が無いことをさしており、Stage
はないことになる。

57 ベーチェット病 診断基準 重症度分類
Stage Ⅳ「失明」の確認は、臨個票P5の「非発作時の視力」における裸眼
と矯正のいずれによって行えばよいのか。

「失明」の定義は、矯正視力で判断する。

57 特発性拡張型心筋症 診断基準 心エコー図
心エコー検査では明らかな左室拡大は認めないが、MRI所見だけは左室
拡大を認めるという場合においても、「左室拡大を認める」という診断基
準に合致していると判断してよいのか。

特発性心筋症において、左室収縮低下および左室内腔拡大を認めるか
どうかは、診断基準の１主要項目（１）～（１２）を踏まえ、総合的に判断し
ていただきたい。

57 特発性拡張型心筋症 診断基準 冠動脈造影

診断基準では、「冠動脈造影検査が原則必須」とあるが、腎機能障害が
原因で冠動脈造影検査及びCTAが実施できない場合は、それらの検査
を実施していなくても認定としてよいか。または、冠動脈造影検査に代替
する検査を実施する必要があるか。

特定の疾病に対する医療費助成である以上、原則として、疾病の診断や
重症度分類等に必要な検査は実施していただく必要がある。ただし、患
者の病状や検査の侵襲等を考慮して必要な検査が実施できない場合、
他の所見等により、支給認定をすることが妥当だと審査会で判断された
のであれば、その判断は尊重する。
当該疾病については、冠動脈所見が｢原則として必須｣としているが、造
影剤アレルギーや腎機能低下などの理由により造影検査ができない場
合があるため、その場合は、CT、心臓MRI、RIを用いた血流シンチグラ
フィーでも代用されることもあると承知している。
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57 特発性拡張型心筋症 診断基準 重症度分類
特発性拡張型心筋症で心臓移植後の患者の重症度は、最重症に該当
するのではないか。

移植前でも後でも、原則、診断基準、重症度分類を満たしているかどうか
をご判断いただく。重症度分類については、適切な医学的管理の下で治
療が行われている状態で直近６ヶ月間で最も悪い状態を医師が判断する
ことと定められているため、当該事例にあたっても、移植後の状態で重症
度分類を満たしているかどうかをご判断いただきたい。
なお、移植術後は原疾患にもよるが、一般的には「治癒」または「軽快」
し、「指定難病」の診断基準または重症度分類を満たさなくなり、支給認
定の対象とならない事が多いと考える。

58 肥大型心筋症 診断基準 重症度分類
重症度分類の項目に「突然死リスク」の中の「突然死の家族歴」も直近６
カ月間の判断となるのか。

この項目は、直近の6ヶ月以内である必要はない。

58 肥大型心筋症 診断基準 重症度分類

重症度分類表において、中等症の判定基準として、「NYHAⅡ度で、かつ
不整脈～いずれかを満たす」とされているが、他方、重症、最重症度の判
定基準の欄は、「３項目いずれかを満たす」、「２項目すべてを満たす」と
のみ記載されており、一見すると、NYHA要件が定められていないように
も読み取れる。
重症は、「NYHAⅢ～Ⅳ度で、かつ、３項目いずれかを満たす場合」と考え
てよいか。

重症度分類表における重傷、最重症の「３項目いずれかを満たす」
「２項目すべてを満たす」の記載において、「３項目」「２項目」の中にそれ
ぞれNYHA分類も含まれている。
例）重症の場合、「中等度～重度（NYHAⅢ～Ⅳ）、持続性心室頻拍また
は心室細動、心不全や不整脈治療のための入院歴（過去１年間）２回以
上の項目いずれか」を満たす。

58 肥大型心筋症 診断基準 重症度分類

補助人工心臓装着者は人工心臓の装着により活動制限が解消され、現
在はNYHA Ⅰとなっており軽症と判断される。補助人工心臓を装着してい
るだけで最重症と思われるが、なぜ活動度制限に要件を設けているの
か。補助人工心臓装着のみで最重症と判断してよろしいか。

重症度分類では、最重症は２項目満たす必要があるので、補助人工心
臓を装着しているだけでは、最重症と判断できない。
また、軽症のところを見ると、判定基準に「中等症の基準をみたさない」と
あり、「NYHAⅡかつ不整脈、入院歴、突然死のリスクのいずれかを満た
す」という中等症の判定基準もNYHAⅠでは満たしていないため、補助人
工心臓のみだと軽症になると考えられる。
なお、肥大型心筋症の重症度分類は学会で承認されているものであり、
活動度制限の要件はNYHA分類という世界的な分類を指標としている。

60 再生不良性貧血 診断基準 1.臨床所見
「１..臨床所見として貧血、出血傾向、ときに発熱を認める」と記載されて
いるが、全て認める必要があるか。

全てを満たす必要はなく、いずれかを認めればよい。
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60 再生不良性貧血 診断基準
診断基準に関す
る事項
D.鑑別診断

「60再生不良性貧血」で特定医療費受給者証を所持されている方が、「62
発作性夜間ヘモグロビン尿症」を合併した場合、「60再生不良性貧血」の
「特殊型」に該当することになると考えるが、「62発作性夜間ヘモグロビン
尿症」を病名追加で申請していただく必要があるか。

特殊型に該当する場合、追加で申請いただく必要はない。

60 再生不良性貧血 臨床調査個人票
診断基準に関す
る事項
D.鑑別診断

経過の途中で「発作性夜間ヘモグロビン尿症」と診断されており、鑑別診
断を満たさないため、臨床調査個人票の診断のカテゴリーでは、非該当
と選択されているが、「発症と経過（更新）」の「病像の移行（更新例の経
過）」では、「PHN（発作性夜間ヘモグロビン尿症）」が「あり」とされている。
この場合は、「60再生不良性貧血」として受け付けてよいか。

PNHが再生不良性貧血に付随する病態（移行例）であると主治医が判断
すれば、PNHの追加申請は必要無い。ただし、完全にPNHとなった場合
は、病名変更の必要が生じるかと思われるので、主治医の判断を仰いで
いただき、審査会等でのご判断いただくことになると考える。

60 再生不良性貧血 臨床調査個人票 診断のカテゴリー
診断基準の4によって診断を更に確実なものとするとあるが、Definiteと診
断するためには、「１+２+３の除外」でよいのか、それとも４まで含めて
Definiteとするのか。

確定診断（Definite)のためには、１+２+３に加えて4が必要。

61 自己免疫性溶血性貧血 診断基準 6.参考
６.参考2)「温式AIHAでは、常用法による直接クームス試験が陰性のこと
がある（クームス陰性AIHA）。この場合、患者赤血球結合IgGの定量が診
断に有用である。」とあるが、クームス陰性AIHAは対象となるのか。

現行の診断基準では、「直接クームス試験が陽性である」ことが必須であ
り、クームス陰性AIHAは対象とならない。

61 自己免疫性溶血性貧血 診断基準 重症度分類
薬物療法を行っていなくて、ヘモグロビン濃度 ７g/dl 未満の場合の、
stageはどうなるか。

Hb ７g/dl未満であっても薬物治療の必要がないと判断されているケース
であればstage2とご判断いただきたい。ただし、現状や今後の治療方針、
治療を行っていない理由等もご考慮のうえご判断いただきたい。

61 自己免疫性溶血性貧血 診断基準 重症度分類

「薬物療法を行っていてヘモグロビン濃度７g/dL以上10g/dL未満」は
「stage３」、「薬物療法を行っていてヘモグロビン濃度７g/dL未満」は
「stage４」、「薬物療法を行っていてヘモグロビン濃度10g/dL以上の者」は
「対象外」という理解でよいか。

お見込みのとおり。

62
発作性夜間ヘモグロビン尿
症

60を参照
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63
特発性血小板減少性紫斑
病

臨床調査個人票

診断基準に関す
る事項
A.症状
B.検査所見

「A.症状」の「出血症状」については、記載時に最も近い診察年月日を記
載し、出血症状について記載することになっている。この数値は、重症度
基準の判定と差異が生じることもあると思うが、最近６か月以内で最重症
時ではなく、記載時に最も近い状態で記載していただくことでよいか。ま
た、「B.検査所見」については、旧臨床調査個人票の場合、最近６か月以
内で血小板数が最低のものとなっていたが、特記事項がないため、診断
時の情報を記載していただくと解釈してよいか。

臨床調査個人票の記載にしたがって、「出血症状」は記載時に最も近い
診察年月日を記載し、検査所見の「末梢血検査」については、これまでの
最低の血小板数を記載いただきたい。ただし、重症度分類につきまして
は、直近６ヶ月間で最も悪い状態でご判断いただきたい。

63
特発性血小板減少性紫斑
病

診断基準 重症度分類
出産や手術の予定があり、免疫グロブリン大量療法の治療予定がある
場合でも、血小板数と臨床症状から重症度を判定するのか。

治療開始後における重症度分類については、適切な医学的管理の下で
治療が行われている状態であって、直近６か月間で最も悪い状態を医師
が判断することとする。診断基準上に特段の規定が無い限り、未来のこ
とは考慮することはできない。

65 原発性免疫不全症候群 診断基準
①複合免疫不全
症

複合免疫不全症のうち、「Ⅰ.X連鎖重症複合免疫不全症」に係る診断基
準の具体的な運用基準について、「１、２、３及び５」は疫学的情報を示し
たものであり、「４及び６」が診断基準を示すものと判断するがどうか。

どの項目をもって認定要件を満たすかとする定めがないため、診断基準
を基に総合的にご判断いただきたい。非典型例があるため、診断につい
て不明な点が生じた場合は研究班の専門医にお問い合わせいただたき
たい。

66 IgＡ 腎症 診断基準 診断基準

診断基準中には、DefiniteやProbable等の記載がなく、どこまでが医療費
助成の対象か明記されていないが、臨床調査個人票では、Definiteと
Probableがあり、いずれかを選択させるようになっている。
医療費助成の対象となるのは、Definiteのみと考えてよいか。

お見込みのとおり。

66 IgＡ 腎症 臨床調査個人票
診断基準に関す
る事項
B.検査所見

「B．検査所見」の「血液検査」の中の「MPO-ANCA、PR3-ANCA、C-
ANCA、P-ANCA」は、同じ項目だと思われるので、繰り返し記載させるこ
とがないようにしていただきたい。また、抗GBM抗体は保険診療できない
が、臨個票を書くためだけに実施する必要があるのか。

C-ANCAのうちの1つがPR3-ANCA、P-ANCAのうちの1つがMPO-ANCA
であり、完全に同じ項目というわけではなく、他の血管炎との鑑別に必要
な項目である。ただ、細かく検査ができない場合のためにC-ANCAとP-
ANCAという項目を設けているものであり、やむをえず記入できない場合
を除き、全て記載いただきたい。

68 黄色靱帯骨化症 診断基準 1.主要項目
診断基準の自覚症状及び身体所見は、一つ以上あればよいのか、それ
とも全て満たす必要があるか。

自覚症状及び身体所見は、一つ以上あればよい。
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68 黄色靱帯骨化症 診断基準 1.主要項目
診断基準の血液・生化学検査所見において、一般に異常を認めないとさ
れているが、「異常あり」の場合は診断基準を満たさないと判断されるの
か。

原則、診断基準を満たす必要があるが、疑義が生じた場合には、適宜主
治医からの追加情報を求める、審査会に諮るなど、個別にご対応いただ
きたい。

68 黄色靱帯骨化症 診断基準 1.主要項目
「靱帯骨化」がなくとも、「靱帯肥厚に伴う脊髄圧迫」がある症例は、今後
靱帯骨化症となる可能性は否定できず、治療は靱帯骨化症と同様になる
ため、対象としてよいか。

靭帯肥厚という概念は非常にあいまいである。いずれの疾患も画像上
“靭帯骨化”を認めることが認定の必須要件と考える。

68 黄色靱帯骨化症 診断基準 1.主要項目
画像所見として３種あるが、これは、３種すべての検査を実施いただくこと
が必須と考えてよいか。

原則は３種の検査全て必要である。ただし、検査できない特段の理由が
ある場合には審査会でご判断いただきたい。

68 黄色靱帯骨化症 診断基準 ２．鑑別診断

「２．鑑別診断」として、「強直性脊椎炎、変形性脊椎症、強直性脊椎骨増
殖症～脳血管障害、その他」と各疾患が列記されているが、診断基準全
体を通じて、鑑別診断に記載されている疾患をすべて除外することが明
確に記載されていない。鑑別診断の考え方を御教示いただきたい。

原則、鑑別診断はしていただく必要がある。
医学的診断のプロセスにおいて鑑別診断は行われるべきことであり、診
断基準に明記されていない場合でも同様であると考える。一方で、臨床
調査個人票上記載がなく判断できないという場合は、指定医に照会する
などにより個別にご対応いただきたい。

68 黄色靱帯骨化症 診断基準 重症度分類
「画像所見で後縦靱帯骨化症または黄色靱帯骨化症が証明される」とい
う項目については、過去６か月の中で満たす必要があるのか、いずれの
時期でも満たしていれば良いのか。

治療開始後における重症度分類は、直近６ヵ月間で最も悪い状態により
ご判断いただきたい。

68 黄色靱帯骨化症 診断基準 重症度分類

「（２）運動機能障害は、日本整形外科学会頸部脊椎症性脊髄症治療成
績判定基準・・・」のところに「ただし、I、IIの合計点が６点または７点であっ
ても手術治療を行う場合は認める。」という記載がある。
こちらは、あくまで今後の手術予定ということか。または、過去の手術で
あっても臨個票の記載日から６ヶ月以内であれば認められるものか。

治療開始後における重症度分類は、手術の有無に関わらず、直近６か
月間で最も悪い状態により判断することとなる。直近６か月間で最も悪い
状態の時点において、患者が手術を要する状態である（手術予定があ
る）場合は対象とすることが可能である。
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68 黄色靱帯骨化症 診断基準 重症度分類
「（２）運動機能障害・・・・」の「ただし、I、IIの合計点が７点でも手術治療を
行う場合は認める。」、「ただし、３点でも手術治療を行う場合は認める。」
の記載について、手術治療を行う時期は何年後でもよいいか。

診断基準上は、具体的な手術予定時期まで指定していない。手術予定
が数年後であっても、医学的な理由等やむを得ない事情であれば、審査
会の判断で認定することを差し止めることはない。基本的には、直近の手
術予定の有無により判断いただくべきと考えるが、その手術予定が医学
的に妥当なものかを含め、個別にご判断いただきたい。

68 黄色靱帯骨化症 診断基準 重症度分類
重症度分類のなかで、運動機能障害の点数のただし書きに記載されて
いる「手術治療を行う場合」は、術後のフォローアップを含むか。

「手術治療を行う場合は認める」の解釈には、術後のフォローアップは含
まない。重症度分類において点数の基準を満たさなかったとしても、患者
が手術を要する状態であると医師が判断していれば、対象とすることが
できるという意図である。なお、治療開始後における重症度分類は、手術
の有無に関わらず、直近６ヵ月間で最も悪い状態により判断することとな
る。

68 黄色靱帯骨化症 診断基準 重症度分類

「靭帯骨化による運動機能障害」と「機能評価」によって重症度分類を判
断することとなっているが、「靭帯骨化による運動機能障害」の「（２）それ
が神経障害の原因となって、日常生活上支障となる著しい運動機能障害
を伴う」とは、どのような指標をもって「はい」と判断すればよいか。

「機能評価」（日本整形外科学会頸部脊椎症性脊椎症治療成績判定基
準）において、機能障害のレベルにあれば、「（２）それが神経障害の原因
となって、日常生活上支障となる著しい運動機能障害を伴う」と判断でき
る。

69 後縦靱帯骨化症 診断基準 ２．鑑別診断
合併症で症状がある場合も診断基準（鑑別診断）を満たさないとなるの
か。例えば「脊柱管狭窄症」が見られる場合、具体的に何ミリまでなら良
いか等の具体的な指標を示していただきたい。

通常、鑑別診断と言った場合には、列挙された疾病が原因で症状が出て
いるのではないことが明らかにされることと考えられる。そのため、仮に
偶発的な合併症として脊柱管狭窄症があったとしても出ている症状等が
脊柱管狭窄症によるものでないと判断されれば、鑑別は可能であるし、
脊柱管狭窄症による症状が否定できない場合は当該所見が後縦靱帯骨
化症によるものかが明らかでなく、後縦靱帯骨化症とは診断できないも
のと考えている。これらを踏まえ、診断基準の適応にかかる個別的な事
案については、各審査会において判断されるものと考えている。

69 後縦靱帯骨化症 診断基準 重症度分類

後縦靱帯骨化症の場合は手術で通常切除できないので、骨化は残存し
ているが、黄色靱帯骨化症の場合は手術で切除でき、術後３年程度と目
途に骨化像を認めなければ、運動機能障害があっても不認定となるか。
それとも、骨化は残存していないものの、運動機能障害を認めれば認定
としてよいか。

治療開始後における重症度分類は、手術の有無に関わらず、直近６か
月間で最も悪い状態により判断する。重症度分類を満たすかどうかで判
断いたただくこととなるため、この場合は、画像所見で後縦靱帯骨化又は
黄色靱帯骨化が証明され、運動機能障害を認める必要がある。
なお、個別に疑義のある事例については、医師が記載した検査所見等を
尊重しつつ、指定難病審査会において、医学的な知見に基づいて審査い
ただきたい。

70 広範脊柱管狭窄症 診断基準 4.鑑別診断
「黄色靭帯骨化」が症状の原因である場合は、「70広範脊柱管狭窄症」で
特定医療費の申請が可能か。

黄色靭帯骨化が症状の原因である場合は、黄色靱帯骨化症として申請
を行う。
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70 広範脊柱管狭窄症 診断基準 診断基準
「68黄色靭帯骨化症」と「69後縦靭帯骨化症」により「７０広範脊柱管狭窄
症」が合併していると思われるが、鑑別診断がつけられない場合は、「７０
広範脊柱管狭窄症」で指定難病の申請を行うことは可能か。

診断基準では、後縦靱帯骨化症・黄色靱帯骨化症は鑑別診断に含まれ
ているため基本は鑑別していただく。また、注１に「後縦靱帯骨化症が症
状の原因であるものは、後縦靱帯硬化症として申請すること」とされてい
る。

71 特発性大腿骨頭壊死症 診断基準 診断基準
「医薬品副作用被害救済制度において、ステロイド等の副作用によるも
のとされた症例を除く。」の解釈はどのように考えるべきか。

指定医や審査会において、薬の副作用が原因であることが明らかと判断
できる場合には、難病の要件にはあたらないため、助成対象外である。

71 特発性大腿骨頭壊死症 診断基準 重症度分類

「病型分類」及び「病期分類」は術前に評価するべきものと考えられるが、
「６か月以上前に大腿骨頭置換術を行われた方」についても、「病型分
類」及び「病期分類」について評価するのか。または、「JOA Hip score」の
みを評価するのか。あるいは「術後」であれば自動的に「重症度」を満た
すと考えるか。

原則、術前・術後にかかわらず、重症度分類を満たすかどうかで判断い
ただきたい。
重症度分類については、直近６ヶ月で最も悪い状態を記載することとされ
ているため、術後の状態が直近６ヶ月で最も悪い状態なのであれば、そ
の状態でご判断いただきたい。骨頭置換術を施行のため、病型（病期）分
類について判断できないときには、JOA（HIP）SCOREにてご判断いただ
きたい。

71 特発性大腿骨頭壊死症 臨床調査個人票 治療その他
「以前の治療法」の項目について、人工骨頭置換の時期、人工関節置換
の時期は最初に行ったときのものか、再置換を行ったときには、直近のも
のを書いた方がよいのか。

以前の治療法には直近のものを記載し、それ以前のものは特記事項欄
に記載する。

72～
78

間脳下垂体機能障害（ADH
分泌異常症、TSH分泌亢進
症、PRL分泌亢進症、クッシ
ング病、ゴナドトロピン分泌
亢進症、成長ホルモン分泌
亢進症、前葉機能低下症）

診断基準 診断基準

旧事業（特定疾患治療研究事業）の「56間脳下垂体機能障害」の疾患概
念には、「異所性ホルモン産生腫瘍、間脳下垂体機能障害の無い患者に
対して手術や医薬品の使用等により間脳下垂体機能障害をきたした場
合には、ここで言う間脳下垂体機能障害には含まれない」と記載されてい
たが、現行の「72下垂体性ＡＤＨ分泌異常症（中枢性尿崩症）」や「78下垂
体前葉機能低下症」などの診断基準には、そのような記載がない。
「72下垂体性ＡＤＨ分泌異常症（中枢性尿崩症）」、「78下垂体前葉機能低
下症」では、手術、放射線治療、医薬品等による「治療後の下垂体機能
障害」、特定医療費の支給認定の対象とならないということでよいか。ま
た、「特定医療費の支給認定の対象とならない」である場合、 治療歴 （手
術、放射線、医薬品） があるとき、治療前に下垂体機能障害があったと
証明できるデータが臨床調査個人票に記載できない場合は、医療費助
成の対象とはしないという判断でよいか。

原則、支給認定の対象にはならない。旧制度と同様、「異所性ホルモン
産生腫瘍、間脳下垂体機能障害の無い患者に対して手術や医薬品の使
用等により間脳下垂体機能障害をきたした場合には、ここで言う間脳下
垂体機能障害には含まれない。」という解釈で差し支えない。
また、現在は、診断基準等に明確な規定がないことから、治療歴と疾病
の因果関係については、個別に判断いただくこととなる。

　　　※68・69・70は関連しているため、適宜参照されたい。
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72～
78

間脳下垂体機能障害（ADH
分泌異常症、TSH分泌亢進
症、PRL分泌亢進症、クッシ
ング病、ゴナドトロピン分泌
亢進症、成長ホルモン分泌
亢進症、前葉機能低下症）

診断基準 対象
小慢の悪性新生物から指定難病への移行はあり得るか。
小慢の悪性悪性新生物のうち、下垂体腺腫及び頭蓋咽頭腫について
は、指定難病の下垂体性疾患に移行できるのではないか。

指定難病は今までの指定難病検討委員会の整理の中で、原則「がん対
策基本法」など他の施策体系があるものはその対象としないと整理され
ている。ただし、複数の疾病が併存して発生する症候群についてはがん
を合併するものであっても、がんによらない他の症状が指定難病の要件
を満たす場合は、その症候群について指定難病として取り扱うとしてい
る。下垂体疾患に関しては、がんによらない下垂体機能障害の面で指定
難病の要件を満たすと判断されるため指定難病となっている。

72 下垂体性ADH分泌異常症 診断基準 重症度分類
軽症：血漿ADH濃度　1.0pg/mL以上（5%高張食塩水負荷試験後の最大
反応値）と記載があるが、中等症、重症の血漿ADH濃度には、その記載
がない。中等症、重症も軽症と同様の考え方でよいか。

中等症、重症についても同様に（5%高張食塩水負荷試験後の最大反応
値）となる。

74 下垂体性PRL分泌亢進症 診断基準 重症度分類
中等症の項目のうち、臨床所見の「性機能低下」のみ該当する場合、無
月経・乳汁漏出が無くても、中等症として判断することは可能か。

中等症の基準②臨床所見は、「無月経・乳汁漏出」又は「性機能低下」と
なるので、性機能低下のみでも中等症と判断される。

74 下垂体性PRL分泌亢進症 診断基準 重症度分類
重症度分類の血清PRL濃度範囲に不連続性が認められる。
（軽症：20～50、中等症：51～200、重症：201以上）
例えば、50.5は軽症、中等症のいずれに該当するのか。

小数点以下切り上げ、軽症は50ng/mLまでとご判断いただきたい。

77
下垂体性成長ホルモン分泌
亢進症

診断基準 ３．診断基準
＜診断基準＞に「Definite」と「可能性を考慮」の２つの記載があるが、
「Definite」のみが診断基準を満たしていると考えてよいか。

「Definite」のみが診断基準を満たしており、「可能性を考慮」は診断基準
を満たしていない。

78 下垂体前葉機能低下症 臨床調査個人票 様式
様式が６種類に細分化されたが、複数該当している場合は、該当する様
式すべて提出する必要があるか。

同一告示病名内の複数疾病に罹患していても、認定事務においては、臨
個票はいずれかの１つのみの提出でよい。どれを選択するかは医師の
判断によるところと考える。
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78 下垂体前葉機能低下症 臨床調査個人票 様式
旧臨個票の新規・更新の「臨床所見」の「６バソプレシン」が選択されてい
る場合、対応する臨床調査個人票はどれか。

ADHのみは分泌低下症も含めて、72下垂体性ADH分泌異常症に含まれ
ており、ADHのみの単独低下症であれば、72-1下垂体性ADH分泌異常
症 （中枢性尿崩症）が該当する。

78（A)
下垂体前葉機能低下症（ゴ
ナドトロピン分泌低下症）

診断基準 （１）主症候
（１）主症候⑤に「小陰茎、停留精巣、尿道下裂、無嗅症（Kallmann症候
群）を伴うことがある。」とあるが、ここでの「Kallmann症候群」の具体的な
定義を示されたい。

Kallmann症候群は、ゴナドトロピン分泌低下症に無嗅症を伴う疾患のこと
であり、Kallmann症候群の診断は求められていない。臨床調査個人票を
記載いただく指定医が診断し記載されていると判断していただきたい。な
お、疑義が生じた場合は、適宜主治医からの追加情報を求める、指定難
病審査会に諮るなど、個別にご対応いただきたい。

78（A)
下垂体前葉機能低下症（ゴ
ナドトロピン分泌低下症）

診断基準 （２）検査所見

（２）検査所見②に「ゴナドトロピン分泌刺激検査（LH-RH test,
clomiphene, estrogen投与など）に対して血中ゴナドトロピンは低ないし無
反応。ただし、視床下部性ゴナドトロピン分泌低下症の場合は、GnRH
（LHRH）の１回又は連続投与で正常反応を示すことがある。」とあるが、
「視床下部性ゴナドトロピン分泌低下症」は医療費助成の対象となるの
か、その場合どこに記載すればよいのか。

ゴナドトロピン分泌不全症には「視床下部性」と「下垂体性」に大別され、
どちらも対象となる。視床下部性のゴナドトロピン分泌不全症の患者さん
であれば、診断基準の「(2)検査所見の②を満たす」と判断してよいと考え
られる。また、視床下部性か下垂体性かは原疾患や画像所見などで判
断することになる、臨床調査個人票を記載いただく指定医が診断し記載
されていると判断していただきたいと考える。
疑義が生じた場合は、適宜主治医からの追加情報を求める、指定難病
審査会に諮るなど、個別にご対応いただきたい。
なお、現在の臨個票では「LHRH試験に対して血中ゴナドトロピンは低な
いし無反応」とだけ記され、これに該当するか否を問う形になっている。し
たがって「血中ゴナドトロピンが正常反応」ならこの項目を満たすことにな
らず、結果として「非該当」になる。
これは明らかな不備であり、臨個票の修正が必要であるが、修正までは
正誤表で対応する。

78（Ｃ）
下垂体前葉機能低下症(甲
状腺刺激ホルモン(TSH)分
泌低下症)

診断基準 （２）検査所見
「③血中甲状腺ホルモン(free T4、free T3など）の低値」とあるが、遊離
T3、遊離T4の両者とも低値となることが必須か。

遊離T3、遊離T4の片方が満たしていればよい。

78(D2)
下垂体前葉機能低下症（成
人GH分泌不全症）

診断基準 注意事項
指定難病は、原則、術後発症は対象外だと思われるが、当該疾病の診
断基準の注意事項(注２)には、「頭蓋内の器質的障害や手術及び照射治
療歴」とあるため、術後発症を対象としてよいか。

術後に機能異常がある場合であっても、術前から機能異常を認めている
必要があるたため、下垂体の手術前から機能障害を認める場合は対象
とする。術前からの機能低下の有無に関して不明の場合は審査会で判
断いただく。
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79
家族性高コレステロール血
症（ホモ接合体）

診断基準 診断のカテゴリー

診断基準には、「Probable：①空腹時定常状態の総コレステロール値が
450 mg/dL（LDL コレステロール値が370mg/dL） 以上、あるいは②小児
期より皮膚黄色腫が存在するなど重度の高コレステロール血症の徴候
が存在し、③薬剤治療に抵抗するもの。」とあるが、上記のとおり①、②、
③とした場合、認定の対象となるのは
・「①かつ③」または「②かつ③」
・「①」または「②かつ③」
のいずれの理解が正しいか。

「①」または「②かつ③」となる。

81(1)
先天性副腎皮質酵素欠損
症（1．先天性リポイド過形
成症）

診断基準 診断基準
（注１）、（注２）にあるような「非典型例」は対象となるのか。その場合、副
腎皮質の腫大を認めない症例では、遺伝子診断は必須となるのか。

＜確定診断＞の欄の説明にあるとおり、「非典型例」では臨床症状、各
種検査所見を総合して診断を確定する。副腎の腫大を認めない場合は、
必要であれば遺伝子診断を参考に診断いただくこととなるが、個別に疑
義のある事例については、医師が記載した検査所見等を尊重しつつ、指
定難病審査会において、医学的な知見に基づいて審査いただくようお願
いしたい。

81(2)

先天性副腎皮質酵素欠損
症（2．3β-水酸化ステロイ
ド脱水素酵素(3β-HSD)欠
損症）

臨床調査個人票 診断のカテゴリー
「３つの臨床症状がすべて揃ってはいないが、副腎不全をきたしているた
め、先に治療を開始し症状が落ち着いてから実施した各種検査結果を総
合して診断が確定できた症例」は対象となるのか。

お見込みの通り。臨床調査個人票の「診断のカテゴリー」に記載がないた
め、「1.該当」を選択し、自由記載欄に記入いただくこととする。修正につ
いては、今後の対応とさせていただきたい。

81(3)
先天性副腎皮質酵素欠損
症（3．21-水酸化酵素欠損
症）

診断基準 確定診断
確定診断の欄に「新生児期に臨床症状を認めず血清17-OHP上昇のみ
の場合には、偽陽性、一過性高17-OHP血症、あるいは非古典型の可能
性がある。」と記載があるが、これは認定対象となるのか。

「偽陽性」「一過性」「非古典型」であり、認定対象とはならない。

81(4)
 先天性副腎皮質酵素欠損
症（4. 11β-水酸化酵素欠
損症）

診断基準 確定診断 診断基準にある、「まれな症例」は対象となるのか。

確定診断に記載の「まれな症例」も対象となり得る。その場合は記載のと
おり、主症状２または３、副症状、各種検査を参考にして、診断いただく。
個別に疑義のある事例については、医師が記載した検査所見等を尊重
しつつ、指定難病審査会において、医学的な知見に基づいて審査いただ
くようお願いする。

83 アジソン病 診断基準 診断基準
部分型アジソン病の診断時における、ＡＣＴＨ値高値の評価の必要性に
ついて、１）必要である場合は現行の診断基準で記載がない理由、今後
変更・追加される予定があるのか。

現行の血漿ACTH測定方法の限界を考慮して、血漿ACTH高値は必ずし
も必須としていない。
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84 サルコイドーシス 診断基準 重症度分類
「２．治療の必要性の有無（全身ステロイド治療、全身免疫抑制剤治療）」
の項目にある「治療予定」について、具体的な判断基準はあるか。

診断基準上は、具体的な治療予定時期まで指定していない。基本的に
は、直近の治療予定の有無により判断いただくべきと考えるが、臨床調
査個人票の「現在の治療状況（今後６か月の予定の治療も含む）」の情
報等も参考に、その治療予定が医学的に妥当なものかを含め、個別にご
判断いただきたい。

84 サルコイドーシス 診断基準 重症度分類
「２．治療の必要性の有無（全身ステロイド薬、免疫抑制薬）」について、
点眼薬によるステロイド治療の場合は、治療ありに該当するか。

原則点眼は全身ステロイドには対応しないと考える。、なお、個別に疑義
がある場合は、審査会に諮るなど、個別にご判断いただきたい。

84 サルコイドーシス 診断基準 重症度分類
後部テノン囊下注射は、重症度分類における全身ステロイド薬投与に含
まれるか。

現行の診断基準には記載がないため、後部テノン囊下注射はステロイド
薬の全身投与には含まれない。

85 特発性間質性肺炎 診断基準
1．主要項目
（３）鑑別診断

診断基準中の（３）鑑別診断は認定において必須事項か。

原則、鑑別診断はしていただく必要がある。
医学的診断のプロセスにおいて鑑別診断は行われるべきことであり、診
断基準に明記されていない場合でも同様であると考える。一方で、臨床
調査個人票上記載がなく判断できないという場合は、指定医に照会する
などにより個別にご対応いただきたい。

86 肺動脈性肺高血圧症 診断基準 （４）臨床分類

（４）臨床分類に「⑦呼吸器疾患に合併した肺動脈性肺高血圧症」とあり、
一方で（５）除外する疾患に「②呼吸器疾患及び／又は低酸素血症によ
る肺高血圧症」と同じような記載がある。（４）臨床分類の⑦は対象外とな
るのか。両者の違いは何か。

（４）の⑦は肺動脈性肺高血圧症の一分類であり、対象となる。（５）の②
は肺動脈性肺高血圧症ではなく、「肺高血圧症」を除外する記載である。
ただし、下段に説明があり、「呼吸器疾患及び／又は低酸素血症のみで
は説明できない高度の肺高血圧の場合には、肺動脈性肺高血圧症の合
併と診断して良い。」とされている。

88
慢性血栓塞栓性肺高血圧
症

診断基準 （１）検査所見
①右心カテーテル検査について、可動性血栓があるため検査不可の状
態である患者であっても、検査が必要か。

特定の疾病に対する医療費助成である以上、原則として、疾病の診断等
に必要な検査は実施していただく必要がある。ただし、患者の病状等を
考慮して必要な検査が実施できない場合は、その他の所見等により、審
査会において支給認定をすることが妥当だと判断したのであれば、審査
会の判断は尊重する。

18 / 30 ページ



2018/3/30
告示
番号

疾病名 大区分 小区分 質問 回答

診断基準・重症度分類等および臨床調査個人票に関するQ&A

88
慢性血栓塞栓性肺高血圧
症

診断基準 （１）検査所見

②肺換気・血流シンチグラム所見において、「～６ヶ月以上不変あるいは
不変と推測できる。推測の場合には、６ヶ月後に不変の確認が必要であ
る。」とあるが、推測できれば、認定してよいか。推測の場合には、検査日
から６ヶ月後の不変の確認後でないと認定できないか。

６ヶ月以上不変と推測できるのであれば、認定することは可能である。推
測で認定した場合には、６ヶ月後に不変の確認が必要となる。

88
慢性血栓塞栓性肺高血圧
症

診断基準
（５）認定基準
②更新時

①　１）手術例ならびにBPA（PTPA）施行例では、認定基準b)、c)の検査
所見は「術後」所見で判断する、と解釈してよいか。
②　２）非手術例では「...肺血管拡張療法などの治療により、肺高血圧症
の程度は新規申請時よりは軽減又は正常値に　なっていても、治療継続
が必要な場合。」と記述された後、a)～c)の基準が示されているが、仮に
治療継続の必要性があっても　a)、b)の検査所見を満たしていない場合
には、認定基準を満たさない、と判断してよいか。

①お見込みのとおり
②お見込みのとおり
更新時の認定基準が手術例と非手術例に分かれており、これを満たさな
い場合には対象とならない。ただし、他の臨床所見などから認定基準を
満たすことが妥当だと審査会で判断されたのであれば、その判断は尊重
する。

88
慢性血栓塞栓性肺高血圧
症

診断基準
（５）認定基準
②更新時

更新時において、手術例及びBPA(PTPA）施行例とそれ以外の例に大別
する際、下記のどちらで判断すべきか。
　①　前回更新から今回更新までのおよそ１年以内に施術・施行あり
　②　過去に１回でも施術・施行歴あり

②　「過去に１回でも施術・施行歴あり」　でご判断いただく。

88
慢性血栓塞栓性肺高血圧
症

診断基準
（５）認定基準
②更新時

①手術例とは，臨床調査個人票中の「治療その他」欄の「下大静脈フィル
ター挿入，バルーンによる肺動脈形成術，肺動脈血栓内膜摘除術，肺移
植」のいずれか一つで該当すると考えてよいか。
②ＢＰＡ（ＰＴＰＡ）施行例とは，臨床調査個人票中の「バルーンによる肺動
脈形成術」のことを指していると考えてよいか。

①この場合の手術例とは、肺動脈血栓内膜摘除術が該当する。
②お見込みのとおり。BPA（PTPA）とは「バルーンによる肺動脈形成術」
のことを指す。

90 網膜色素変性症 診断基準 重症度分類
「注２：視野狭窄ありは、ゴールドマン指標で２０度以内とする」とあるが、
ハンフリーという検査方法でもよいか。

審査会の判断で、ハンフリー視野計（静的量的視野検査）でも「ゴールド
マンの20度以内に概ね相当する」と判断できれば診断してよい。

92 特発性門脈圧亢進症 診断基準 診断基準
診断基準には「病期により病態が異なることから、以下により総合的に判
断する。Definiteは肝臓の病理組織学的所見に裏付けされていること」と
記載あり。この場合、対象はDefiniteだけと考えてよいか。

原則的にはDefinite(確定診断)が対象となるが、肝生検が行えない場合
等は、診断基準に記載の所見を総合的にご判断いただく。個別に疑義の
ある事例については、医師が記載した検査所見等を尊重しつつ、指定難
病審査会において、医学的な知見に基づいて審査いただくようお願いす
る。
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92 特発性門脈圧亢進症 診断基準 重症度分類

重症度分類に用いる因子には「食道・胃・異所性静脈瘤」、「門脈圧亢進
所見」、「身体活動制限」、「消化管出血」、「肝不全」の５つが設定されて
いるが、このうち「消化管出血」、「肝不全」については、重症度Ⅴ度と判
定するための因子であると考えられるが、この２つを除く残りの３因子に
ついて、いずれか１つでも 重症度Ⅲ度以上に該当する因子があれば、重
症度Ⅲ度以上の判定となるのか。

いずれかが重症度Ⅲ度以上であれば、重症度Ⅲ度と判断する。

93 原発性胆汁性胆管炎 診断基準 （６）診断

進行した原発性胆汁性胆管炎では、明らかなCNSDCは認めないが胆管
消失を認めPBCに矛盾しない組織像を示す場合があるが、「AMAが陰性
で、組織学的にはCNSDCを認めないが、PBCに矛盾しない組織像を示す
もの」は対象とならないのか。

診断基準に記載のとおり、CNSDCを認めるか、AMAが陽性であることが
必要となるため、ご提示の事例は対象とならない。

94 原発性硬化性胆管炎 診断基準 診断基準 生体肝移植施行後は，制度の対象となるのか。

移植前でも後でも、原則、診断基準、重症度分類を満たしているかどうか
をご判断いただく。重症度分類については、適切な医学的管理の下で治
療が行われている状態で直近６ヶ月間で最も悪い状態を医師が判断する
ことと定められているため、当該事例にあたっても、移植後の状態で重症
度分類を満たしているかどうかをご判断いただきたい。
なお、移植術後は原疾患にもよるが、一般的には「治癒」または「軽快」
し、「指定難病」の診断基準または重症度分類を満たさなくなり、支給認
定の対象とならない事が多いと考える。

95 自己免疫性肝炎 診断基準 重症度分類
「臨床検査所見：①AST、ALT＞200IU／ℓ」について、ASTとALTは、どち
らかが200を超えていればよいか。

AST、ALTのどちらかが ＞ 200IU/ℓ　の場合となる。

95 自己免疫性肝炎 診断基準 重症度分類

「重症の場合、次の１、２、３のいずれかが見られる。
１．臨床徴候：①または②
２．臨床検査所見：①＋③または②＋③
３．画像検査所見：①または②」
１、２、３のいずれかを満たせばよいので、例えば、１が満たされていて
２、３が満たされていなくても、重症に該当すると判断してよいか。

お見込みのとおり、１、２、３のいずれかを満たせば重症に該当する。
なお、当該疾病では、中等症以上で重症度分類を満たすことから、「中等
症：臨床徴候：①、②、臨床検査所見：③、画像検査所見：①、②が見ら
れず、臨床検査所見：①または②が見られる。」場合であっても、重症度
分類は該当となる。
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96 クローン病 診断基準 （２）副所見

（２）副所見「a. 消化管の広範囲に認める不整形～類円形潰瘍またはア
フタ」とあるが、「広範囲」とは以下の（１）～（３）のうち、いずれを指すか。
①病変の分布が解剖学的に一つの臓器の一部分であるが限局しては
　おらず、　広範囲に認める場合
　例えば「病変は下行結腸のみであるが限局してはおらず、下行結腸の
　広範囲に認める場合」、「病変は口腔内のみであるが口腔内の広範囲
に
　認められる場合」など
②病変の分布が解剖学的に一つの臓器の大部分に渡る場合
　例えば「病変が横行結腸と下行結腸に存在する場合」など
③病変の分布が解剖学的に複数の臓器に渡る場合
　例えば「病変が小腸と大腸に存在する場合」など

③　病変の分布が解剖学的に複数の臓器に渡る場合を指す。

96 クローン病 診断基準 診断のカテゴリー

診断のカテゴリーの「確診例[１]」と「疑診例[３]」では、鑑別が必要である
と注６および注７で書かれており、「疑診例[２]」では一部の疾患と鑑別で
きなくても基準を満たすと書かれているが、それ以外の例では基準を満
たすための鑑別は不要ということでよいか。

お見込みのとおり。

96 クローン病 診断基準 重症度分類
ＩＯＩＢＤスコア「（２）1日６回以上の下痢あるいは粘血便」にある粘血便と
は「１日６回以上の粘血便」という理解でよいか。

（２）「１日６回以上の下痢」または「回数は関係なく粘血便がある」という
意味である。

96 クローン病 診断基準 重症度分類
IOIBDスコア「（５）その他合併症（ぶどう膜炎、虹彩炎、口内炎、関節炎、
皮膚症状（結節性紅斑、壊疽性膿皮症）、深部静脈血栓症等）」に、「腸
管合併症」は含まれるか。

（５）その他合併症には、「腸管合併症」は含まれない。

96 クローン病 臨床調査個人票 B.検査所見
診断基準の（２）副所見「a. 消化管の広範囲に認める不整形～類円形潰
瘍またはアフタ」は、臨床調査個人票の「X線造影検査」「内視鏡検査」の
「３.アフタ・小潰瘍」と解釈してよいか。

臨床調査個人票の「病変」の「３.アフタ・小潰瘍」は検査所見の一つという
だけで、必ずしも診断基準の（２）副所見a.に対応するものではない。臨個
票上、項目で確認できる部分はなく、指定医がその所見を認めたものとし
て記載されていると判断する。

96 クローン病 臨床調査個人票 B.検査所見
（２）副所見「a. 消化管の広範囲に認める不整形～類円形潰瘍またはア
フタ」は＜注３＞に「３か月以上の恒在する必要がある」と記載されている
が、臨床調査個人票のどの欄から判断すればよいか。

臨床調査個人票上、項目で確認できる部分はなく、指定医がその所見を
認めたものとして記載されていると判断する。疑義が生じた場合は、適宜
主治医からの追加情報を求める、審査会に諮るなど、個別にご対応いた
だきたい。
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97 潰瘍性大腸炎 診断基準 b.①内視鏡検査
「b.①内視鏡検査」の項目の「ｂ）ⅰ）を満たす」ためには、ⅰ）に列挙され
ている５項目の状態を全て該当しなければならないか。

全て該当でなくてもｂ）ⅰ）を満たすと判断する。

97 潰瘍性大腸炎 診断基準 b.②注腸X線検査
「b.②注腸Ｘ線検査」の項目を満たすためには、記載されている全ての項
目に該当しなければならないか。

診断においては、必ずしも全てを満たす必要はない。

97 潰瘍性大腸炎 診断基準
C.生検組織学的
検査

c)生検組織学的検査の項目に「びまん性炎症性細胞浸潤」とあるが、ここ
でいう「炎症性細胞」とは「好中球」を指すのか。

組織学的検査を行う病理医にご判断いただくものと考える。

97 潰瘍性大腸炎 診断基準
C.生検組織学的
検査

c)生検組織学的検査の項目に「萎縮」とあるが、どのような状態を指す
か。

組織学的検査を行う病理医にご判断いただくものと考える。

97 潰瘍性大腸炎 診断基準 重症度分類 「⑥赤沈」について、正常の値をお示しいただだきたい。

「正常」の値については、施設毎に検査の基準値が異なる場合があるた
め、一率に定義できないといった理由により、基準値を設けていない。医
師が、重症ではないが軽症（正常）とも見なさないと判断したものが、中等
症に該当する。

97 潰瘍性大腸炎 診断基準 重症度分類
重症度分類において赤沈が必要である医学的根拠を示してほしい。（検
査業者で廃止され、病院でもCRPで確認しているところが多い。）

慢性炎症の目安として重要であると判断されているため。

97 潰瘍性大腸炎 診断基準 重症度分類
大腸を全摘出した方については、「①排便回数及び弁の性状」について、
どの様に判断すればよいか。

大腸全摘術後の患者であっても、臨床的重症度による分類を用いてご判
断いただく。なお、ストマ造設をされている方の場合は排便回数の項目は
無いものとして、重症度分類を判断いただきたい。
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98 好酸球性消化管疾患 診断基準
３．好酸球性胃腸
炎の診断指針

「２．胃、小腸、大腸の生検で粘膜内に好酸球主体の炎症細胞浸潤が存
在している。」という部分は、十二指腸に存在している場合は非該当か。

十二指腸の生検結果、この所見が見られる場合でも差し支えない。

98 好酸球性消化管疾患 診断基準 重症度分類

「EGE、EoE、好酸球性胃腸炎、好酸球性食道炎（２～19歳対象）」内に
「重症度　抗炎症薬の使用の程度により、ステップアップさせる。」との記
載があるが、
①「抗炎症薬の使用の程度」とは、「EGE、 EoEの２～19歳における症状
スコア採点表」に記載のある「副作用が懸念される抗炎症薬治療」の有
無での判断、という解釈でよいか。
② 「ステップアップ」とは、軽症→中等症、中等症→重症にできる、という
解釈で間違いないか。

①、②ともにお見込みのとおり。

98 好酸球性消化管疾患 診断基準 重症度分類

「EGE、EoE、好酸球性胃腸炎、好酸球性食道炎（２～19歳対象）」の重症
度判定時期について、当該疾病の重症度分類の記載では「一年間で最
も重症時」、症状スコア採点表では「直前の１か月間で判定」、重症度分
類の本来の判断時期は「直近６か月間で最も悪い状態」とあるが、いず
れの期間を用いて判断すべきか。

本疾患の重症度分類の記載に従って、一年間で最も重症であった時期
で判断いただく。

105 チャージ症候群 診断基準 重症度分類

「※下記の基準（ア）、基準（イ）又は基準（ウ）のいずれかを満たす場合」
について、①②のどちらが該当するか。
① 基準（ア）又は　基準（イ）又は　基準（ウ）のいずれかを満たす場合
② 基準（ア）を満たし、かつ　基準（イ）又は　基準（ウ）のいずれかを満た
す場合

①となる。（ア）（イ）（ウ）の３つのうちどれか１つ満たせば該当と考える。

113 筋ジストロフィー 診断基準 診断のカテゴリー

平成28年度までの診断基準では、「疑い例（Probable）　４.Ａの１、および
Ｂの２とＣのいずれか、Ｆを満たす。」という記載だったが、平成29年度の
ものでは、「疑い例（Probable）　４．Ａの１とＢの２及びＣの１、２のいずれ
かとＦを満たす。」となっている。これは診断基準が変わったという認識で
よいか。

過去、現在の診断基準ともに、「Aの１＋Bの２＋Cの１またはCの２のいず
れか＋F」の4項目をすべて満たす場合に、診断基準を満たすこととを示
す。

119 アイザックス症候群 診断基準 診断のカテゴリー

「Probable:Aのうち１に加えてその他２項目以上を満たしCの鑑別すべき
疾患を除外したもの」の「その他2項目以上」という記載は、①「Aの２、３、
４」のうちから２項目、②「A２～４とB１～５」のうちから２項目、のどちらに
当たるか。

①のとおりとなる。
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120 遺伝性ジストニア 診断基準 診断のカテゴリー

遺伝子検査でこれまで既知の遺伝子異常がなく「診断のカテゴリー」の
「その他」において「所見：家族制の斜頸」とした申請が上がった。診断基
準によれば、「DYTあるいはNB1Aシリーズの中のいずれかの病型が確
定されたものを対象とする」と記載されており、今回の申請は認定できな
いと考えるがどうか。

お見込みのとおり、「家族性の斜頸」だけでは「確定」できず、認定できな
いものと考えられる。

127 前頭側頭葉変性症 診断基準 診断基準

前頭側頭葉変性症の診断基準では、行動障害型と意味性認知症を対象
とするとの記載があるが、「進行性非流暢性失語症」は助成対象外と考
えてよいか。また、原発性進行性失語症は大脳皮質基底核変性症と前
頭側頭葉変性症のどちらに分類されるか。

「進行性非流暢性失語」は前頭側頭葉変性症の診断基準に含まれない。
また、「原発性進行性失語症」と前頭側頭葉変性症、大脳皮質基底核変
性症はそもそも疾患概念が違うので、１対１対応にはならない。

127 前頭側頭葉変性症 診断基準 診断基準
診断基準では「70歳以上で発症する例はまれ」とあり、「発症年齢65歳以
下を対象とする。」としているが、66歳以上の発症について審査会の判断
で対象としてよいか。

高齢発症の場合は他疾患の混入が避けられない可能性があり、「発症
年齢65歳以下を対象とする。」ことが妥当である。

142 ミオクロニー欠神てんかん 診断基準 診断のカテゴリー

「A．症状から本疾病を疑い、B３発作時の脳波所見、及びCの鑑別を行
い確定する。」となっているが、以下の２点について問う。
①「A．症状」の「知的障害を伴う」ことは必須事項か。
②「B．検査所見」の「３.生理学的所見」について、「発作間欠期脳波」所
見だけでは不十分か。

「知的障害を伴う」ことは必須事項ではないが、「発作時脳波」は必須事
項である。

147 早期ミオクロニー脳症 診断基準 重症度分類
「G40てんかん」の障害等級と、能力障害評価の２つの表があるが、どち
らかの表に該当していればよいのか。

障害等判定区分と能力障害評価を関連づけて、以下記載のように判断し
ていただく。
①「G40てんかん」の障害等級が１級程度の場合
　　→能力障害評価が１～５いずれかに該当していれば重症度を満たす
②「G40てんかん」の障害等級が２級程度の場合
　　→能力障害評価が３～５いずれかに該当していれば重症度を満たす
③「G40てんかん」の障害等級が３級程度の場合
　　→能力障害評価が４～５いずれかに該当していれば重症度を満たす
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157 スタージ・ウェーバー症候群 診断基準 重症度分類

重症度分類について以下のとおりの考え方で正しいか。
　①「G40てんかん」の障害等級が１級程度の場合
　　→能力障害評価が１～５いずれかに該当していれば重症度を満たす
　②「G40てんかん」の障害等級が２級程度の場合
　　→能力障害評価が３～５いずれかに該当していれば重症度を満たす
　③「G40てんかん」の障害等級が３級程度の場合
　　→能力障害評価が４～５いずれかに該当していれば重症度を満たす

お見込みのとおり。

158 結節性硬化症 診断基準 重症度分類
「重症度分類を用いていずれかの１項目についてグレード３、または２項
目についてグレード２以上を対象とする」とあるが、後者の「２項目」は「症
状」のことなのか、単純に「項目」のみで考えてよいのか。

「神経症状」や「皮膚症状」などの症状毎ではなく、単純に各項目により判
断して差し支えない。

162
類天疱瘡（後天性表皮水疱
症を含む。）

診断基準 B.検査所見
「２.疫学的診断項目」において、ＩｇＧの検出はされず、ＩｇＡのみ検出され
た場合は、診断基準に該当しないと判断してよいか。

あくまでもIgGが検出され、IgGにより水疱が誘導される類天疱瘡群が対
象となる。なお、IgAのみ検出された場合は、線状IgA皮膚症という異なる
疾患になり、指定難病対象外となる。

163
特発性後天性全身性無汗
症

診断基準 対象

診断基準の概要では、「特発性後天性全身性無汗症は、特発性分節型
無汗症とidiopathic pure sudomtor fairlure(IPSF)などに分類されている」と
記載があるが、
特発性分節型無汗症の考え方として
①特発性後天性全身性無干症の1つとして、診断基準を満たせば支給認
定可
②特発性後天性全身性無干症とは別の疾患で、支給認定不可
①と②どちらで整理すれば良いか。

基本的に特発性分節性無汗症は特発性全身性無汗症と異なる。全身の
無汗が発症することはなく全身の７５％が無汗であるという重症度は満た
さない。診断基準についてもＡの「非髄節性の広範な」で除外でき、重症
度も満たさないということが分かる。
そのため、当該事例は②に該当する。

168 エーラス・ダンロス症候群 診断基準
Ｂ．遺伝学的検
査

「２．関節型エーラス・ダンロス症候群の診断基準」の、「B．遺伝学的検
査」に「TNXB遺伝子等の変異」とあるが、「本疾患の診断基準に関する遺
伝子の対象となるのはTNXB遺伝子のみである」と考えてよいか。

お見込みのとおり。現在、関節型エーラス・ダンロス症候群の原因遺伝子
として知られているのはTNXB遺伝子のみだが、近い将来、当該疾患の
他の原因遺伝子が同定・確立された場合にそのような患者が除外される
ことのないようにとの配慮から「等」との文言が加えられている。
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181 クルーゾン症候群

182 アペール症候群

183 ファイファー症候群

184
アントレー・ビクスラー症候
群

191 ウェルナー症候群 診断基準 診断のカテゴリー
「Definite：主要徴候の全て、または、３つ以上の主要徴候に加え遺伝子
変異を認めるもの。」とあるが、これは「主要徴候の全て」を満たすものは
遺伝子変異を認めなくともよい、ということか。

「主要徴候の全て」を満たすものは、必ずしも遺伝子変異を認める必要は
ない。

224 紫斑病性腎炎 診断基準 確定診断
「腎生検病理組織診断」を満たす場合とは、「１．光顕所見」「２．蛍光抗体
法または酵素抗体法所見」「３．電顕所見」の３つを全て満たす場合か。

３つすべて揃う必要はない。

229
肺胞蛋白症（自己免疫性又
は先天性）

診断基準 診断基準
診断基準には、医療費助成の対象は「自己免疫性PAP」「先天性PAP」と
する記載があるが、「特発性PAP」は医療費助成の対象となるか。

診断のアルゴリズムの図に「指定難病認定は重症度Ⅲ以上の自己免疫
性PAP(特発性PAPを含む)、先天性PAP(遺伝性PAPを含む）」とあり、特
発性PAPは助成の対象となると考える。

229
肺胞蛋白症（自己免疫性又
は先天性）

診断基準 検査所見
PAPの診断基準の＜診断の流れ＞に「注２）抗GM-CSF自己抗体が陽性
であることを必要とする」とあるが、自己抗体の測定は必須か。

抗GM-CSF自己抗体の測定は自己免疫性PAPの診断に必要だが、抗体
測定されていない場合は特発性PAPとするとあり、抗体測定されていなく
とも助成の対象となるケースはある。

229
肺胞蛋白症（自己免疫性又
は先天性）

臨床調査個人票 診断のカテゴリー

診断のカテゴリーに「Ｂの４.のaまたはbを満たす」とあり、「Ｂの４.のb」は、
「病理組織で以下のような肺胞蛋白症を支持する所見がみられる」とされ
ており、（１）～（６）の所見が記載されているが、この『Ｂの４.のb』を満た
すためには、（１）～（６）の所見のうち、何個以上に該当すればよいか。

（１）～（６）の全てを満たす必要はないが、記入された事項により総合的
にご判断いただきたい。

診断基準 診断基準

「本症は症候群ごとに、さらに同じ症候群でも症状が異なることから、以
下により総合的に診断する。確定診断は遺伝学的検査による。」となって
いるが、下記の①②のどちらが正しいか。
①遺伝学的検査で確定診断をしないと認定にならない。
②以下により総合的に判断するとあるため、病態的にはクルーゾン症候
群に合致する場合は、遺伝学的検査をしないでも総合的に診断というこ
とで認定となる。

遺伝子検査は確定診断に必須と考える。従って、ご提示の①のとおりと
なる。ただし、遺伝子検査等がやむを得ないなどの理由により実施できな
い場合等について、他の臨床所見などから支給認定をすることが妥当だ
と審査会で判断されたのであれば、その判断は尊重する。
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230 肺胞低換気症候群 診断基準 重症度分類
「動脈血液ガス分析」は、「PaCO2」の項目と「PaO2」の項目いずれも３以
上を満たす必要があるか。

重症度分類の表をそのまま用いてご判断いただきたい。PaO2とPaCO2い
ずれも３を満たす必要がある。

265 脂肪萎縮症 診断基準 診断基準
「D.後天性部分性脂肪萎縮症」の「３.抗HIV治療薬の使用、骨髄移植後あ
るいはC3補体価の低下を認めること」の「C3補体価の低下を認めること」
の部分は、これを、認めなければ認定基準を満たさないと考えてよいか。

診断基準を満たすためには、「C3補体価の低下」が必要である。

269
化膿性無菌性関節炎・壊疽
性膿皮症・アクネ症候群

診断基準 診断のカテゴリー
「PSTPIP1遺伝子解析を施行し、疾患関連変異を有する症例」を当該疾
病と診断すると記載があるが、この遺伝子解析は保険適応であるか、ま
た、これを実施できる機関を知りたい。

当該疾病における遺伝子解析は、保険適用が認められている。詳細につ
いては、厚生労働省保険局または各厚生局にお問い合わせいただきた
い。
また、遺伝子解析を実施している医療機関については、医療関係者の方
が以下のリンク先（自己炎症性疾患サイトHP）にアクセスし、ホームペー
ジの左側にある大項目「相談体制」小項目「連絡先」からお問い合わせい
ただきたい。

270 慢性再発性多発性骨髄炎 診断基準 対象

難病情報センターのホームページの「病気の解説」では、「慢性再発性多
発性骨髄炎とSAPHO症候群とは同一あるいは類似疾患と考えられてい
る」と記載があるが、SAPHO症候群と診断された患者を慢性再発性多発
性骨髄炎として認定することはあるか。

同一の疾患ではないが病態は一部重複し、骨髄炎があり慢性再発性多
発性骨髄炎の診断基準を満たせば、対象と判断される。

275 タナトフォリック骨異形成症 診断基準 重症度分類

「診断基準を満たすもの全てが対象」となっているが、更新申請の際の審
査をするとき，再度診断基準を審査するのか。それとも、診断基準はいつ
の時点のものを用いても差し支えないとの考え方から、審査不要となる
のか。

「治療開始後における重症度分類については、適切な医学的管理の下で
治療が行われている状態であって、直近６か月間で最も悪い状態を医師
が判断することとする。」としているため、本疾病に関しては、前述の規定
に従っての診断基準の審査が必要となる。

276 軟骨無形成症 診断基準 重症度分類

「脊柱管狭窄症を認め、ｍRSの評価スケールを用いて、３以上を対象と
する」とされているが、臨床調査個人票では「「脊柱管狭窄症」に該当し、
ｍRS、呼吸の評価スケールを用いて、いずれかが３以上」となっている。
呼吸の評価スケールを用いて、重症度の審査を行って差し支えないか。

差し支えない。

277 リンパ管腫症/ゴーハム病 診断基準 特記事項
主要所見を満たさない場合も、特記事項の「リンパ管奇形が明らかに多
発もしくは浸潤拡大傾向を示す場合」には診断基準を満たしていることに
なるのか？

原則、診断基準を満たす必要がある。特記事項のみでは診断できない。
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283 後天性赤芽球癆 診断基準 診断基準

概要の原因欄に、「後天性慢性赤芽球癆は病因を特定できない特発性
と、基礎疾患を有する続発性に分類される。」と記載があるが、診断基準
には、「特発性後天性赤芽球癆の診断基準」とある。基礎疾患を有する
続発性は、指定難病としての後天性赤芽球癆の対象外と考えてよいか。
後天性赤芽球癆のなかで対象が特発性のみならば、疾病名も「特発性
後天性赤芽球癆」にすべきではないか。

診断基準の「４）１）～３）によって赤芽球癆と診断し、病歴と身体所見・検
査所見によって先天性赤芽球癆及び続発性赤芽球癆を除外する。」と記
載のとおり。「特発性後天性赤芽球癆」としなかったのは、記載ミスではな
い。

283 後天性赤芽球癆 診断基準 重症度分類
「Stage ３以上を対象とする」とされており、薬物療法を行っていることが
必須となっているが、薬物療法を行っていない場合はHb値に関わらず、
対象外となると考えてよいか。

お見込みのとおり。例えば、Hb７g/dL未満であっても薬物治療の必要が
ないと判断されているケースであればStage２とご判断いただく。ただし、
現状や今後の治療方針、治療を行っていない理由等も考慮のうえ判断し
ていただきたい。

296 胆道閉鎖症 診断基準 重症度分類
当該疾病で肝移植を行い、免疫抑制療法が必要な場合は、移植後は事
実上治癒したということになり、重症度分類基準からも外れるという理解
でよいか。

移植前でも後でも、原則、診断基準、重症度分類を満たしているかどうか
をご判断いただく。重症度分類については、適切な医学的管理の下で治
療が行われている状態で直近６ヶ月間で最も悪い状態を医師が判断する
ことと定められているため、当該事例にあたっても、移植後の状態で重症
度分類を満たしているかどうかをご判断いただきたい。
なお、移植術後は原疾患にもよるが、一般的には「治癒」または「軽快」
し、「指定難病」の診断基準または重症度分類を満たさなくなり、支給認
定の対象とならない事が多いと考える。

296 胆道閉鎖症 診断基準 重症度分類

重症度判定項目「３．門脈圧亢進症」の判断の仕方を問う。
例えば、重症度判定項目「門脈圧亢進症」の中で
①食道・胃・異所性静脈瘤が３＋
②肝肺症候群が１＋
③門脈肺高血圧症が不明
④症状が１＋
の場合、程度はどれに該当するか。

重症度判定項目①～④の中で最も症状の重い項目を該当とするため、
ご提示の例では３＋となる。

300 ＩｇＧ４関連疾患 診断基準 重症度分類

ステロイド依存性/抵抗性のいずれであっても臓器障害があることが基準
となっており、重症度を満たすためには、臨床調査個人票の重症度欄に
おいて、ステロイド依存性/抵抗性のいずれかが選択され、「臓器障害の
程度」欄においていずれかの臓器障害が１つ以上選択されている必要が
ある と考えてよいか。

お見込みのとおり。
臓器障害は（１）ステロイド依存性、（２）ステロイド抵抗性ともに必要とな
る。
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300 ＩｇＧ４関連疾患 診断基準 重症度分類
重症度分類で「臓器障害が残る」ことが必要とされているが、「臓器障害
の程度」として列記されている６つのいずれかに該当しなければ認定でき
ないのか。

重症度分類に記載されている臓器障害に限らず、列記されていない臓器
においても、医師が臓器障害が残ると判断しているのであれば認定でき
る。

300 ＩｇＧ４関連疾患 診断基準 重症度分類
IgG４関連疾患と診断されても、ステロイド治療開始後６ヵ月間は、ステロ
イド治療開始後６ヶ月」経過していないため、重症度分類を満たさないと
いう理解で良いか。

お見込みのとおり。

300 ＩｇＧ４関連疾患 臨床調査個人票 様式
次の更新申請の際、枝番を変更しての臨床調査個人票での更新申請は
可能か。

医師の判断等により、異なる枝番の臨床調査個人票の方が適切と判断
されれば、そちらで申請することは差し支えない。

300 ＩｇＧ４関連疾患 臨床調査個人票 重症度分類
ステロイド治療開始後６ヶ月の確認は、重症度分類の項目で該当が選択
されていればよいか。特記事項欄等に治療開始年月を記載いただき、実
際の治療期間を確認する必要はないか。

治療期日等を具体的に確認することまでは求めない。

300(2)
IgG４関連疾患（自己免疫性
膵炎）

診断基準 診断のカテゴリー
診断のカテゴリーのPossible*に「*我が国では極めてまれな２型の可能
性もある。」とあるが、診断のカテゴリーを満たしていなくても、２型であれ
ば認定してよいか。

１型、２型ともに、診断のカテゴリーを満たす必要がある。

301 黄斑ジストロフィー 診断基準 診断の要件

「４.錐体ジストロフィー、及び錐体杆体ジストロフィー」の診断の要件につ
いて、「電気生理学的検討」は必須か。
「B-①（眼底写真）あるいはB-③（電気生理学的検討）を必須とし、①～
④のうち３つ以上の特徴を満たす」と記載がある一方で、B-③電気生理
学的検討（必須）となっており、どのように判断すればよいか迷う。

B-①（眼底写真）、B-③（電気生理学的検討）ともに必須項目となる。

303 アッシャー症候群 診断基準 診断基準
「１.聴覚障害」「２.視覚障害」の双方の重症度を満たす必要があるか、ど
ちらか一方の重症度を満たしていれば認定可能か。

聴覚障害にてご判断いただく。
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306 好酸球性副鼻腔炎 診断基準 診断基準
「・・・鼻茸組織中好酸球数（400倍視野）が70個以上存在した場合」とある
が、70個以上該当の有無は、視野１～３のうちいずれかに１つでもあれば
よいか。

３視野の平均値70個以上でご判断いただく。

309(3)
進行性ミオクローヌスてんか
ん（良性成人型家族性ミオ
クローヌスてんかん）

診断基準 Ｃ．検査所見
「２.皮質反射性ミオクローヌスの所見」は３項目あるが、すべて満たす必
要があるか。

体性感覚誘発電位の早期皮質成分の巨大化（巨大SEP）、C反射、
ジャークロックアベレージング法で先行棘波のいずれかを認めればよい。

326 大理石骨病 診断基準 診断基準 「頭蓋骨幹端異形成症」は「大理石骨病」に含まれる疾患か。
厳密には別の疾患であるが、診断基準を満たす場合には「大理石骨病」
と判断してよい。

329 無虹彩症 臨床調査個人票 診断のカテゴリー
診断のカテゴリー「Definite:Aの１または２＋Ｂの１の（１）＋Dの１のいず
れかを満たし」とあるが、「いずれか」はA、B、Dのすべてにかかるのか、
Dの1にかかるのか？

Dの１にかかる。Dの１(PAX6 遺伝子の明らかな病的遺伝子変異か、
11q13領域の欠失を認める）のいずれかを満たすという解釈となる。
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