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令和３年１０月２７日   

 

都道府県医師会 

担当理事 殿 

 

日本医師会常任理事   

                                  羽 鳥  裕    

                             （公印省略） 

 

 

指定難病の追加並びに診断基準及び重症度分類等の改正等について（周知依頼） 

 

 

難病の患者に対する医療等に関する法律第 5条第 1項に規定する指定難病につきま

しては、特定医療費の支給 (医療費助成 )が実施されているところです。  

今般、令和 3 年 11 月１日から医療費助成の対象となる指定難病（ 6 疾病を追加、

計 338 疾病）について告示（令和 3 年厚生労働省告示第 372 号）されるとともに、指

定難病の診断基準及び重症度分類等（以下「診断基準等」という。）、並びに診断書（以

下「臨床調査個人票」という。）に係る関連通知を改正する旨、厚生労働省より各都

道府県及び指定都市あて別添の通知がなされ、本会に対しても周知方依頼がありまし

たのでご連絡申し上げます。  

なお、今般の改正による診断基準等及び臨床調査個人票につきましては、厚生労働

省ホームページ（以下 URL ご参照）に掲載されております。  

また、当該対象疾病の拡大について広く周知を図るため、厚生労働省において別添

の周知用リーフレットが作成されましたので併せてお送りいたします。  

つきましては、貴会におかれましても本件についてご了知のうえ、郡市区医師会及

び会員への周知方についてご高配賜りますようよろしくお願い申し上げます。  

なお、リーフレットは日本医師会雑誌 11 月号に同封し、日医会員に送付されます

ことを申し添えます。  

 

 

※診断基準等及び臨床調査個人票 URL: 

https://www.mhlw.go.jp/stf/seisakunitsuite/bunya/0000084783.html （掲載済）  

 

※リーフレット URL: 

https://www.mhlw.go.jp/stf/seisakunitsuite/bunya/kenkou_iryou/kenkou/nanbyou/index.html 

（ 10 月末掲載予定）  

https://www.mhlw.go.jp/stf/seisakunitsuite/bunya/0000084783.html
https://www.mhlw.go.jp/stf/seisakunitsuite/bunya/kenkou_iryou/kenkou/nanbyou/index.html


 

 

事   務   連   絡 

令和３年 10 月 13 日 

    

公益社団法人 日本医師会会長 殿                       

 

 

厚生労働省健康局難病対策課長    

 

 

指定難病の追加並びに診断基準及び重症度分類等の改正等について（周知依頼） 

 

 

日頃から厚生労働行政の推進に御尽力を賜り、厚く御礼申し上げます。 

  さて、難病の患者に対する医療等に関する法律（平成 26 年法律第 50 号。以下「法」

という。）に基づく医療費助成の対象疾病については、最新の研究成果等を踏まえ、令

和３年 11 月 1 日から６疾病追加することとしました。 

これにあわせて、指定難病の診断基準及び重症度分類等（以下「診断基準等」という。 

）並びに診断書（以下「臨個票」という。）の様式についても、最新の医学的知見等を

踏まえて見直しを行いました。 

このため、下記１から３までに掲げる告示及び通知の改正について、法第７条に基づ

く支給認定に関する事務を行う都道府県及び指定都市に対して周知を行いました。 

つきまして、貴会からも、都道府県医師会を通じ、法第６条に基づき指定難病に関す

る診断を行う難病指定医及び協力難病指定医へ周知いただけるよう、御配慮方よろしく

お願いいたします。 

なお、下記２及び３により改正された診断基準等及び臨個票については、下記４のリ

ンク先に電子媒体を掲載していますので、周知に当たりご活用ください。 

 

記 

 

１．「難病の患者に対する医療等に関する法律第５条第１項の規定に基づき厚生労働大臣

が指定する指定難病及び同法第７条第１項第１号の規定に基づき厚生労働大臣が定め

る病状の程度の一部を改正する件」（令和３年厚生労働省告示第 372 号） 

 

２．「「指定難病に係る診断基準及び重症度分類等について」の改正について」（令和３

年 10 月 13 日付け健発 1013 第３号厚生労働省健康局長通知） 

 

３．「「指定難病に係る臨床調査個人票について」の改正について」（令和３年 10 月 13 

日付け健難発 1013 第１号厚生労働省健康局難病対策課長通知） 

 

４．リンク先： https://www.mhlw.go.jp/stf/seisakunitsuite/bunya/0000084783.html 

 

以上 





 

 

健 発 1 0 1 3 第 ３ 号 

令和３年 10 月 13 日 

 

 

都道府県 

各      衛生主管部（局）長 殿 

   指定都市 

 

厚 生 労 働 省 健 康 局 長   

（ 公 印 省 略 ）  

 

 

「指定難病に係る診断基準及び重症度分類等について」の一部改正について 

 

 

難病の患者に対する医療等に関する法律（平成26年法律第50号。以下「法」という。）

第５条第１項に規定する指定難病及び当該指定難病について法第７条第１項第１号に基

づき厚生労働大臣が定める病状の程度（以下「重症度分類等」という。）については、「難

病の患者に対する医療等に関する法律第５条第１項の規定に基づき厚生労働大臣が指定

する指定難病及び同法第７条第１項第１号の規定に基づき厚生労働大臣が定める病状の

程度」（平成26年厚生労働省令第393号）において定めており、当該告示で定める指定難

病の診断に関する客観的な指標による一定の基準（法第６条１項に規定する基準をいう。

以下「診断基準」という。）及び重症度分類等の具体的な内容については、「指定難病に

係る診断基準及び重症度分類等について」（平成26年11月12日付け健発1112第１号厚生労働

省健康局長通知。以下「局長通知」という。）において示している。 

今般、「難病の患者に対する医療等に関する法律第５条第１項の規定に基づき厚生労働

大臣が指定する指定難病及び同法第７条第１項第１号の規定に基づき厚生労働大臣が定

める病状の程度の一部を改正する件」（令和３年厚生労働省告示第372号）による指定難

病の追加に伴い、局長通知中、別添１の表の左欄に掲げる指定難病に係る診断基準及び重

症度分類等について、同表の右欄に掲げる別紙の診断基準及び重症度分類等に改正し、令

和３年11月１日以降に行われる支給認定から適用することとしたので通知する。また、改

正の概要は別添２のとおりであるので、御了知いただきたい。 

貴職におかれては御了知のうえ、貴管内関係者及び関係団体に対する周知方につき配慮

されたい。 

 

 

 

 

 

 



 

 

288 自己免疫性後天性凝固因子欠乏症 288 自己免疫性後天性凝固因子欠乏症 別紙１ 

（新規追加） 334 脳クレアチン欠乏症候群 別紙２ 

（新規追加） 335 ネフロン癆 別紙３ 

（新規追加） 336 家族性低βリポタンパク血症１（ホモ接合体） 別紙４ 

（新規追加） 337 ホモシスチン尿症 別紙５ 

（新規追加） 338 進行性家族性肝内胆汁うっ滞症 別紙６ 

 

 

別添１ 



別紙

の番号

告示上の

疾病番

（改正前疾患名）

疾患名
主な改正内容 改正理由

要

再確認

要

追加情報
1 288 自己免疫性後天性凝固因子欠乏症 「自己免疫性後天性凝固第Ⅹ因子欠乏症」を追加 指定難病の新たな指定に伴う改訂 要 要

2 334 脳クレアチン欠乏症候群 ー 指定難病の新たな指定 ー ー

3 335 ネフロン癆 ー 指定難病の新たな指定 ー ー

4 336 家族性低βリポタンパク血症1（ホモ接合体） ー 指定難病の新たな指定 ー ー

5 337 ホモシスチン尿症 ー 指定難病の新たな指定 ー ー

6 338 進行性家族性肝内胆汁うっ滞症 ー 指定難病の新たな指定 ー ー

改正の概要

要再確認：改正後診断基準で再確認することが、特に必要と考えられる疾病

要追加情報：改正後診断基準で再確認する際に、追加情報が必要となる可能性がある疾病

別添２



 

健難発 1013 第１号  

令和３年 10 月 13 日  

 

都道府県 

各      衛生主管部（局）長 

  指定都市 

   厚生労働省健康局難病対策課長      

（ 公 印 省 略 ）      

 

 

「指定難病に係る臨床調査個人票について」の改正について 

 

 

難病の患者に対する医療等に関する法律（平成26年度法律第50号。以下「法」という。）

第６条第１項に規定する診断書（以下「臨床調査個人票」という。）の記載項目等につ

いては、難病の患者に対する医療等に関する法律施行規則（平成26年厚生労働省令第121

号）第14条において定めており、この診断書の様式については、「指定難病に係る臨床調

査個人票について」（平成26年11月12日付け健疾発1112第１号厚生労働省健康局疾病対策

課長通知。以下「課長通知」という。）において、法第５条第１項に基づき厚生労働大臣

が定める指定難病ごとに示している。 

今般、「難病の患者に対する医療等に関する法律第五条第一項の規定に基づき厚生労働

大臣が指定する指定難病及び同法第七条第一項第一号の規定に基づき厚生労働大臣が定

める病状の程度の一部を改正する件」（令和３年厚生労働省告示第372号）による指定難

病の追加に伴い、課長通知中、別添１の表の左欄に掲げる臨床調査個人票について、同

表の右欄に掲げる別紙の臨床調査個人票に改正し、令和３年11月１日から適用すること

としたので通知する。また、改正の概要は別添２のとおりであるので、御了知いただき

たい。 

なお、支給認定の基準については、別途通知する『「指定難病に係る診断基準及び重症

度分類等について」の改正について』（令和３年10月13日付け健発1013第３号厚生労働省

健康局長通知）による改正後の「指定難病に係る診断基準及び重症度分類等について」（平

成26年11月12日付け健発1112第１号厚生労働省健康局長通知）によることとなることに

留意されたい。 

本通知は、地方自治法（昭和22年法律第67号）第245条の４第１項の規定に基づく技術

的助言であることを申し添える。 

 

 
 
 
 
 



 

 
（新規追加） 288 自己免疫性後天性凝固第Ⅹ因子欠乏症 別紙１ 

（新規追加） 334 脳クレアチン欠乏症候群 別紙２ 

（新規追加） 335 ネフロン癆 別紙３ 

（新規追加） 336 家族性低βリポタンパク血症 1（ホモ接合体） 別紙４ 

（新規追加） 337 ホモシスチン尿症 別紙５ 

（新規追加） 338 進行性家族性肝内胆汁うっ滞症 別紙６ 

 
※自己免疫性後天性凝固第Ⅹ因子欠乏症は、指定難病 288（自己免疫性後天性凝固因子欠乏症）に統
合する。 
 

 
 
 

別添１ 



告示上の

疾病番号

【改正前告示病名】

告示病名

【改正前臨床調査個人票名】

臨床調査個人票名
主な改正内容 改正理由

288

【新規追加】

自己免疫性後天性凝固第Ⅹ因

子欠乏症

【新規追加】

288　自己免疫性後天性凝固因子欠乏症
新規追加 指定難病の新たな指定に伴うもの

334
【新規追加】

脳クレアチン欠乏症候群

【新規追加】

334　脳クレアチン欠乏症候群
新規追加 指定難病の新たな指定に伴うもの

335
【新規追加】

ネフロン癆

【新規追加】

335　ネフロン癆
新規追加 指定難病の新たな指定に伴うもの

336

【新規追加】

家族性低βリポタンパク血症１

（ホモ接合体）

【新規追加】

336　家族性低βリポタンパク血症１

（ホモ接合体）

新規追加 指定難病の新たな指定に伴うもの

337
【新規追加】

ホモシスチン尿症

【新規追加】

337　ホモシスチン尿症
新規追加 指定難病の新たな指定に伴うもの

338
【新規追加】

進行性家族性肝内胆汁うっ滞症

【新規追加】

338　進行性家族性肝内胆汁うっ滞症
新規追加 指定難病の新たな指定に伴うもの

別添２



事  務  連  絡 

令和３年 10 月 21 日   

 

 

公益社団法人 日本医師会 御中 

 

 

厚生労働省健康局難病対策課 

 

 

難病の患者に対する医療費助成制度の周知について 

 

 

日頃から厚生労働行政の推進に御尽力を賜り、厚く御礼申し上げます。 

さて、難病の患者に対する医療等に関する法律（平成 26 年法律第 50 号）に

基づく指定難病について、令和３年 11 月より新たに６疾病を追加し、計３３８

疾病となります。 

つきましては、指定難病の対象疾病の拡大について、広く制度の周知を図る

必要があるため、貴会会員の方々に対し、別添リーフレットを配布いただきま

すよう、特段のご配慮をいただきますようお願いいたします。 

なお、本リーフレットにつきましては、厚生労働省ＨＰからダウンロードす

ることが可能となっておりますので、併せてお知らせいたします。 

 

○厚生労働省ＨＰアドレス（「難病対策」で検索可能です。） 

https://www.mhlw.go.jp/stf/seisakunitsuite/bunya/kenkou_iryou/kenkou/

nanbyou/index.html 

 

 

 

 

 

連絡先 

厚生労働省健康局 

難病対策課難病調査研究係  佐野 

    T e l：03-5253-1111（内 2356） 

E-mail：nanbyou02@mhlw.go.jp 



◆難病医療費助成制度の対象疾病（指定難病）は

2021年11月から ３３８疾病 に拡大しています。

◆指定難病に関する情報については、「難病情報センター」のホームページを

ご覧ください。 http://www.nanbyou.or.jp/

・都道府県・指定都市ごとの相談窓口

・都道府県・指定都市ごとの難病指定医や難病指定医療機関

・指定難病の疾病概要や診断基準 などが掲載されています。

難病医療費助成制度の対象となる疾病一覧 3／3

健康局難病対策課

①受 診

②診断書

⑤受診・治療

④医療受給者証

③申請書の提出

＜ 難病医療費申請の流れ ＞

難病情報センター 検 索

難病と診断された皆さまへ

◆ 申請方法について詳しくは、お住まいの都道府県・指定都市の窓口にお問い合わせくだ
さい。

◆ 医療費助成の申請の際には主に次の書類が必要となります。

① 診断書（臨床調査個人票）

② 申請書（指定難病医療費支給認定用）

③ 公的医療保険の被保険者証のコピー

④ 市町村民税の課税状況の確認書類

⑤ 世帯全員の住民票の写し

なお、都道府県・指定都市により、④⑤の書類の添付を省略できる場合や①～⑤以外の

書類の提出を求める場合があります。

難病指定医

患者

指定医療機関

都道府県又は
指定都市の窓口

難病にかかる医療費の助成が受けられます

申請について

日本医師会

http://www.microsoft.com/global/ja-jp/business/industry/gov/publishingimages/community/clip/02/ss_02.jpg
http://www.microsoft.com/global/ja-jp/business/industry/gov/publishingimages/community/clip/04/ss_20.jpg


告示番号

あ アイカルディ症候群 135

アイザックス症候群 119

ＩｇＡ 腎症 66

ＩｇＧ４関連疾患 300

亜急性硬化性全脳炎 24

悪性関節リウマチ 46

アジソン病 83

アッシャー症候群 303

アトピー性脊髄炎 116

アペール症候群 182

アラジール症候群 297

α1－アンチトリプシン欠乏症 231

アルポート症候群 218

アレキサンダー病 131

アンジェルマン症候群 201

アントレー・ビクスラー症候群 184

い イソ吉草酸血症 247

一次性ネフローゼ症候群 222

一次性膜性増殖性糸球体腎炎 223

１ｐ36欠失症候群 197

遺伝性自己炎症疾患 325

遺伝性ジストニア 120

遺伝性周期性四肢麻痺 115

遺伝性膵炎 298

遺伝性鉄芽球性貧血 286

う ウィーバー症候群 175

ウィリアムズ症候群 179

ウィルソン病 171

ウエスト症候群 145

ウェルナー症候群 191

ウォルフラム症候群 233

ウルリッヒ病 29

え ＨＴＬＶー１関連脊髄症 26

ＡＴＲ－Ｘ症候群 180

エーラス・ダンロス症候群 168

エプスタイン症候群 287

エプスタイン病 217

エマヌエル症候群 204

遠位型ミオパチー 30

お 黄色靭帯骨化症 68

黄斑ジストロフィー 301

大田原症候群 146

オクシピタル・ホーン症候群 170

オスラー病 227

338疾病（あいうえお順）

難病医療費助成制度の対象となる疾病一覧 1／3 難病医療費助成制度の対象となる疾病一覧 ２／3

告示番号

脳クレアチン欠乏症候群 334

ネフロン癆 335

家族性低βリポタンパク血症1（ホモ接合体） 336

ホモシスチン尿症 337

進行性家族性肝内胆汁うっ滞症 338

自己免疫性後天性凝固第Ⅹ因子欠乏症 288

2021年11月から対象となった疾病

（6疾病／告示番号334～338・288）

告示番号

か カーニー複合 232

海馬硬化を伴う内側側頭葉てんかん 141

潰瘍性大腸炎 97

下垂体性ＡＤＨ分泌異常症 72

下垂体性ゴナドトロピン分泌亢進症 76

下垂体性成長ホルモン分泌亢進症 77

下垂体性ＴＳＨ分泌亢進症 73

下垂体性ＰＲＬ分泌亢進症 74

下垂体前葉機能低下症 78

家族性高コレステロール血症（ホモ接合体） 79

家族性地中海熱 266

家族性低βリポタンパク血症1（ホモ接合体） 336

家族性良性慢性天疱瘡 161

カナバン病 307

化膿性無菌性関節炎・壊疽性膿皮症・アクネ症候群 269

歌舞伎症候群 187

ガラクトース-1-リン酸ウリジルトランスフェラー
ゼ欠損症

258

カルニチン回路異常症 316

肝型糖原病 257

間質性膀胱炎（ハンナ型） 226

環状20番染色体症候群 150

完全大血管転位症 209

眼皮膚白皮症 164

き 偽性副甲状腺機能低下症 236

ギャロウェイ・モワト症候群 219

球脊髄性筋萎縮症 1

急速進行性糸球体腎炎 220

強直性脊椎炎 271

巨細胞性動脈炎 41

巨大静脈奇形（頚部口腔咽頭びまん性病変） 279

巨大動静脈奇形（頚部顔面又は四肢病変） 280

巨大膀胱短小結腸腸管蠕動不全症 100

巨大リンパ管奇形（頚部顔面病変） 278

筋萎縮性側索硬化症 2

筋型糖原病 256

筋ジストロフィー 113

く クッシング病 75

クリオピリン関連周期熱症候群 106

クリッペル・トレノネー・ウェーバー症候群 281

クルーゾン症候群 181

グルコーストランスポーター１欠損症 248

グルタル酸血症１型 249

グルタル酸血症２型 250

クロウ・深瀬症候群 16

クローン病 96

クロンカイト・カナダ症候群 289

け 痙攣重積型（二相性）急性脳症 129

結節性硬化症 158

結節性多発動脈炎 42

血栓性血小板減少性紫斑病 64

限局性皮質異形成 137

原発性高カイロミクロン血症 262

原発性硬化性胆管炎 94

原発性抗リン脂質抗体症候群 48

原発性側索硬化症 4

原発性胆汁性胆管炎 93

原発性免疫不全症候群 65

顕微鏡的多発血管炎 43

※自己免疫性後天性凝固第Ⅹ因子欠乏症は、
指定難病288（自己免疫性後天性凝固因子欠乏症）へ統合しました。
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