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研究要旨 

2015（平成 27）年 1 月 1 日に施行された新たな小児慢性特定疾病対策では、対象疾病ごと

に個別の医療意見書様式が用意され、旧制度と比較し、より詳細な臨床情報を小児慢性特定疾

病児童等登録データとして記録している。全国の実施主体は、国立成育医療研究センター内に

設置されている医療意見書登録センターへ医療意見書の写しを送付し、登録センターにてデー

タ登録が行われている。 

本研究では、2015（平成 27）から 2019（令和元）年度分の医療意見書について、2022（令

和 4）年 3 月末日までの登録状況について集計・分析を行った。中核市等の増加により、実施

主体数は年々増加しており、2015（平成 27）は 112、2016（平成 28）は 114、2017（平成 29）

年度は 115、2018（平成 30）年度は 121、2019（令和元）年度は 125 実施主体となっており、

2021（令和 3）年度末の集計時点で、2015（平成 27）から 2018（平成 30）年度分については、

ほぼ全ての実施主体から医療意見書が提出されており、一部の実施主体のみ医療意見書が未

送付となっていた。医療意見書の登録合計件数は、2015（平成 27）年度 103,658 件（成長ホ

ルモン治療用意見書を除く 91,533 件）、2016（平成 28）年度 97,265（86,235）件、2017（平

成 29）年度 104,587（92,930）件、2018（平成 30）年度 94,088（83,980）件、2019（令和元）

年度 22,215（19,682）件であり、一部実施主体からの未送付分等の影響が残り、登録件数は

推定された全国登録件数の 8 割前後であると推定された。 

登録件数が多かった対象疾病は、内分泌疾患「成長ホルモン（GH）分泌不全性低身長症（脳

の器質的原因によるものを除く。）」、糖尿病「1 型糖尿病」、内分泌疾患「先天性甲状腺機

能低下症」、悪性新生物「前駆 B 細胞急性リンパ性白血病」、神経・筋疾患「点頭てんかん（ウ

エスト症候群）」、内分泌疾患「バセドウ病」、慢性心疾患「ファロー四徴症」、慢性腎疾患

「微小変化型ネフローゼ症候群」、慢性消化器疾患「胆道閉鎖症」、膠原病「若年性特発性関

節炎」であった。衛生行政報告例による疾患分布と比較し概ね同様の登録状況であり、現時点

で全実施主体の登録データとはなっていないが、2015（平成 27）年以降の小児慢性特定疾病

の概要について把握可能であると思われた。 

令和３年度厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

「成育医療からみた小児慢性特定疾病対策の在り方に関する研究」分担研究報告書 
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A． 研究目的 

小児慢性特定疾病対策（以下、小慢対策）は、

小児慢性特定疾患治療研究事業（以下、旧小慢

事業）が 2015（平成 27）年に改正され実施され

ている、慢性疾病を抱えた子どもたちに対する

国の医療費等支援施策である。旧小慢事業は、

1998（平成 10）年度以降、全国的に統一された

医療意見書（以下、意見書）と呼ばれる医師の

診断書を申請の際に提出し、それをデータベー

ス化してきた。2015（平成 27）年１月１日より

新たに施行された小慢対策では、それまで疾患

群ごとに共通であった意見書を対象疾病ごと

に個別化した意見書に変更するとともに、診断

の確からしさ及び現在の状況をより客観的に

評価できるよう記載項目が変更され、小児慢性

特定疾病児童等データとして、疾病研究目的に

データ蓄積を行っている。 

本研究は 2015（平成 27）から 2019（令和元）

年度における小児慢性特定疾病児童等データ

の登録状況を集計・分析することを目的とした。 

B． 研究方法 

医療意見書の登録方法 

2015（平成 27）年以降の小慢対策では、各実

施主体（小慢対策を実施している都道府県、指

定都市、中核市、児童相談所設置市）は申請時

に提出された意見書のうち研究同意が得られ

たものについて写しを国立成育医療研究セン

ター内に設置された登録センターへ発送する。

発送された意見書の写しは、登録センター内で

記載事項の確認が行われ、必要に応じて実施主

体に疑義照会を行った後、専用登録システムに

てクラウド型登録データベースシステムに電

子データとして登録される。意見書の発送時期

は各実施主体に委ねられており、実施主体ごと

に受給者証の更新時期が異なること等から全

国一律ではない。このためデータベースへの登

録状況は、実施主体ごとに大きく異なっている。

意見書受領後に疑義照会や登録内容確認作業

等が行われることから、集計対象となる電子

データの登録が完了するまでには、実施主体か

らの意見書の受療から数か月以上の時間が必

要となる。 

登録件数の集計 

今回集計の対象となった登録データは、2022

（令和 4）年 3 月末時点においてデータベース

に登録されていたデータを元にし、登録年度は

意見書の記載年月日を基準とした。年度によっ

て、実施主体となる自治体が異なり、また対象

疾病の拡大や疾患群の新設、対象疾病の属する

疾患群の移動などがあることから、2022（令和

4）年 3 月末における対象疾患群および対象疾

病の並びに準じて集計を行った。従って、集計

年度に対象外であった疾病は登録無しの欠損

値（.）として示した。なお疾病によっては、集

計結果が示されている疾患群と実際に申請が

行われたときに疾患群が異なっている場合が

ある。 

実施主体数 

小児慢性特定疾病対策の実施主体は、毎年中

核市等が増加していることから、年度によって

その数は異なっている。2015（平成 27）年度は

112、2016（平成 28）年度は 114、2017（平成 29）

年度は 115、2018（平成 30）年度は 121、2019

（令和元）年度は 125 実施主体であった。 

 

（倫理面の配慮） 

本研究は国立成育医療研究センター倫理審

査（2083）の承認をうけて実施された。 

C． 研究結果 

1. 医療意見書の提出状況（表 1-1～1-5） 

2015（平成 27）年 1 月 1 日に施行された新た

な小慢対策における医療意見書の 2022（令和 4

年）3 月末時点における登録状況は、以下の通

りであった。 

全国の全ての実施主体から医療意見書の提

出があったが、その提出状況は実施主体によっ

て異なっており、その結果登録状況にも差異が

生じていた（表 1-1）。国から報告されている
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衛生行政報告例における小児慢性特定疾病受

給者証所持者数を参考にした予想される提出

数の半数以上が提出済の実施主体は、2015（平

成 27）年度は全 112 実施主体中 99 実施主体

（88%）、2016（平成 28）年度は全 114 実施主

体中 101 実施主体（89%）、2017（平成 29）年

度は全 115 実施主体中 103 実施主体（90%）、

2018（平成 30）年度は全 121 実施主体中 105 実

施主体（87%）、2019（令和元）年度は 125 実施

主体中 32 実施主体（26%）であった。実施主体

ごとの年齢分布を 表 1-2 に示した。 

2022（令和 4）年 3 月末日時点の医療意見書

の登録合計件数は、2015（平成 27）年度 103,658

件（成長ホルモン治療用意見書 12,125 件）、

2016（平成 28）年度 97,265 件（成長ホルモン

治療用意見書 11,030 件）、2017（平成 29）年

度 104,587 件（成長ホルモン治療用意見書

11,657 件）、2018（平成 30）年度 94,088 件（成

長ホルモン治療用意見書 10,108 件）、2019（令

和元）年度 22,215 件（成長ホルモン治療用意見

書 2,533 件）であった。 

登録件数の年平均値を比較したところ、小慢

登録全体で登録件数が多い対象疾病は順に、①

内分泌疾患「成長ホルモン（GH）分泌不全性低

身長症（脳の器質的原因によるものを除く。）」、

②糖尿病「1 型糖尿病」、③内分泌疾患「先天

性甲状腺機能低下症」、④悪性新生物「前駆 B

細胞急性リンパ性白血病」、⑤神経・筋疾患「点

頭てんかん（ウエスト症候群）」、⑥内分泌疾

患「バセドウ病」、⑦慢性心疾患「ファロー四

徴症」、⑧慢性腎疾患「微小変化型ネフローゼ

症候群」、⑨慢性消化器疾患「胆道閉鎖症」、

⑩膠原病「若年性特発性関節炎」であった。疾

患群ごとの登録状況を 表 2-1～2-17 で示した。 

悪性新生物（表 2-1-1～表 2-1-3） 

登録されていた疾病は多い順に、①急性リン

パ性白血病（前駆 B 細胞急性リンパ性白血病、

T 細胞急性リンパ性白血病など）、②急性骨髄

性白血病（成熟を伴う急性骨髄性白血病、急性

巨核芽球性白血病、成熟を伴わない急性骨髄性

白血病など）、③悪性リンパ腫（成熟 B 細胞リ

ンパ腫、T リンパ芽球性リンパ腫、ホジキンリ

ンパ腫など）、④神経芽腫、⑤組織球症（ラン

ゲルハンス細胞組織球症、血球貪食性リンパ組

織球症など）、⑥網膜芽細胞腫、⑦頭蓋内胚細

胞腫瘍、⑧髄芽腫、⑨毛様細胞性星細胞腫、⑩

骨肉腫であった。 

慢性腎疾患（表 2-2-1～表 2-1-3） 

登録されていた疾病は多い順に、①微小変化

型ネフローゼ症候群、②IgA 腎症、③その他の

ネフローゼ症候群、④腎奇形（低形成腎、多発

性嚢胞腎、腎無形成など）、⑤紫斑病性腎炎、

⑥巣状分節性糸球体硬化症、⑦尿路奇形（閉塞

性尿路疾患、膀胱尿管逆流など）、⑧メサンギ

ウム増殖性糸球体腎炎、⑨膜性増殖性糸球体腎

炎、⑩慢性糸球体腎炎（アルポート症候群によ

るものに限る。）であった。 

慢性呼吸器疾患（表 2-3-1～表 2-3-3） 

登録されていた疾病は多い順に、①気道狭窄、

②慢性肺疾患、③気管支喘息、④先天性中枢性

低換気症候群、⑤先天性横隔膜ヘルニア、⑥特

発性肺ヘモジデローシス、⑦線毛機能不全症候

群（カルタゲナー症候群を含む。）、⑧気管支

拡張症、⑨閉塞性細気管支炎、⑩特発性間質性

肺炎であった。 

慢性心疾患（表 2-4-1～表 2-4-3） 

登録されていた疾病は多い順に、①ファロー

四徴症、②心室中隔欠損症、③両大血管右室起

始症（タウジッヒ・ビング奇形を除く。）、④

単心室症、⑤完全大血管転位症、⑥完全型房室

中隔欠損症（完全型心内膜床欠損症）、⑦川崎

病性冠動脈瘤、⑧フォンタン術後症候群、⑨心

室中隔欠損を伴う肺動脈閉鎖症、⑩左心低形成

症候群、⑪心室中隔欠損を伴わない肺動脈閉鎖

症であった。 

内分泌疾患（表 2-5-1～表 2-5-3） 

登録されていた疾病は多い順に、①成長ホル

モン（GH）分泌不全性低身長症（脳の器質的原

因によるものを除く。）、②先天性甲状腺機能
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低下症（クレチン症、異所性甲状腺など）、③

先天性甲状腺機能亢進症（バセドウ病など）、

④ゴナドトロピン依存性思春期早発症、⑤ター

ナー症候群、⑥後天性甲状腺機能低下症（橋本

病、萎縮性甲状腺炎など）、⑦21-水酸化酵素欠

損症、⑧プラダー・ウィリ症候群、⑨成長ホル

モン（GH）分泌不全性低身長症（脳の器質的原

因によるものに限る。）、⑩後天性下垂体機能

低下症であった。 

膠原病（表 2-6-1～表 2-6-3） 

登録されていた疾病は多い順に、①若年性特

発性関節炎、②全身性エリテマトーデス、③皮

膚筋炎／多発性筋炎、④シェーグレン症候群、

⑤ベーチェット病、⑥高安動脈炎（大動脈炎症

候群）、⑦混合性結合組織病、⑧家族性地中海

熱、⑨慢性再発性多発性骨髄炎、⑩全身性強皮

症であった。 

糖尿病（表 2-7-1～表 2-7-3） 

登録されていた疾病は多い順に、①1 型糖尿

病、②2 型糖尿病、③その他の糖尿病、④若年

発症成人型糖尿病（MODY）、⑤新生児糖尿病、

⑥インスリン受容体異常症であった。 

先天性代謝異常（表 2-8-1～表 2-8-3） 

登録されていた疾病は多い順に、①アミノ酸

代謝異常症（フェニルケトン尿症（高フェニル

アラニン血症）、シトリン欠損症など）、②ミ

トコンドリア病（その他のミトコンドリア病、

ミトコンドリア DNA 突然変異（リー（Leigh）症

候群、MELAS 及び MERRF を含む。）など）、③

ライソゾーム病（ムコ多糖症Ⅱ型、ファブリー

病など）、④有機酸代謝異常症（メチルマロン

酸血症、プロピオン酸血症など）、⑤金属代謝

異常症（ウィルソン病など）、⑥糖質代謝異常

症（糖原病Ⅰ型、グルコーストランスポーター

1（GLUT1）欠損症など）、⑦脂質代謝異常症（家

族性高コレステロール血症など）であった。 

血液疾患（表 2-9-1～表 2-9-3） 

登録されていた疾病は多い順に、①血友病Ａ、

②免疫性血小板減少性紫斑病、③血友病Ｂ、④

フォンウィルブランド病、⑤再生不良性貧血、

⑥遺伝性球状赤血球症、⑦先天性赤芽球癆（ダ

イアモンド・ブラックファン貧血）、⑧その他

の血小板減少性紫斑病、⑨その他の自己免疫性

溶血性貧血（AIHA を含む。）、⑩血小板無力症

であった。 

免疫疾患（表 2-10-1～表 2-10-3） 

登録されていた疾病は多い順に、①X 連鎖無

ガンマグロブリン血症、②分類不能型免疫不全

症、③その他の慢性の経過をたどる好中球減少

症、④慢性肉芽腫症、⑤慢性活動性 EB ウイルス

感染症、⑥慢性移植片対宿主病、⑦重症先天性

好中球減少症、⑧高 IgE 症候群、⑨X 連鎖重症

複合免疫不全症、⑩ウィスコット・オルドリッ

チ症候群であった。 

神経・筋疾患（表 2-11-1～表 2-11-3） 

登録されていた疾病は多い順に、①点頭てん

かん（ウエスト症候群）、②もやもや病、③レ

ノックス・ガストー症候群、④結節性硬化症、

⑤脊髄髄膜瘤、⑥乳児重症ミオクロニーてんか

ん、⑦デュシェンヌ型筋ジストロフィー、⑧先

天性水頭症、⑨福山型先天性筋ジストロフィー、

⑩脊髄性筋萎縮症であった。 

慢性消化器疾患（表 2-12-1～表 2-12-3） 

登録されていた疾病は多い順に、①胆道閉鎖

症、②潰瘍性大腸炎、③クローン病、④先天性

胆道拡張症、⑤ヒルシュスプルング病、⑥総排

泄腔遺残、⑦アラジール症候群、⑧短腸症、⑨

自己免疫性肝炎、⑩周期性嘔吐症候群であった。 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群（表 2-

13-1～表 2-13-3） 

登録されていた疾病は多い順に、①ダウン症

候群、②18 トリソミー症候群、③その他の常染

色体異常、④マルファン症候群、⑤13 トリソ

ミー症候群、⑥チャージ症候群、⑦アンジェル

マン症候群、⑧コルネリア・デランゲ症候群、

⑨ソトス症候群、⑩４ｐ－症候群であった。 
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皮膚疾患（表 2-14-1～表 2-14-3） 

登録されていた疾病は多い順に、①レックリ

ングハウゼン病（神経線維腫症Ⅰ型）、②先天

性魚鱗癬、③眼皮膚白皮症（先天性白皮症）、

④色素性乾皮症、⑤表皮水疱症、⑥スティーヴ

ンス・ジョンソン症候群、⑦膿疱性乾癬（汎発

型）、⑧先天性ポルフィリン症であった。 

骨系統疾患（表 2-15-1～表 2-15-3） 

本疾患群は 2018（平成 30）年度に新設された

疾患群であるため、2015（平成 27）～2017（平

成 29）年度には対象ではなかった疾患が多く含

まれており、また一部の疾患は疾患群移動され

ている。 

登録されていた疾病は多い順に、①軟骨無形

成症、②骨形成不全症、③軟骨低形成症、④低

ホスファターゼ症、⑤多発性軟骨性外骨腫症、

⑥点状軟骨異形成症（ペルオキシゾーム病を除

く。）、⑦大理石病、⑧２型コラーゲン異常症

関連疾患、⑨胸郭不全症候群、⑩ラーセン症候

群であった。 

脈管系疾患（表 2-16-1～表 2-16-3） 

本疾患群は 2018（平成 30）年度に新設された

疾患群であるため、2015（平成 27）～2017（平

成 29）年度には対象ではなかった疾患が多く含

まれており、また一部の疾患は疾患群移動され

ている。 

登録されていた疾病は多い順に、①遺伝性出

血性末梢血管拡張症（オスラー病）、②リンパ

管腫／リンパ管腫症、③クリッペル・トレノ

ネー・ウェーバー症候群、④巨大静脈奇形、⑤

原発性リンパ浮腫であった。 

成長ホルモン治療（表 2-17-1～表 2-17-3） 

成長ホルモン製剤を用いた治療に対する医

療費助成については、原病の他に成長ホルモン

治療用意見書の提出が行われている。成長ホル

モン治療に対する登録がされていた疾病は多

い順に、①成長ホルモン分泌不全性低身長症

（脳の器質的原因によるものを除く。）、②ター

ナー症候群、③成長ホルモン分泌不全性低身長

症（脳の器質的原因によるものに限る。）、④

プラダー・ウィリ症候群、⑤軟骨無形成症、⑥

軟骨低形成、⑦先天性下垂体機能低下症、⑧後

天性下垂体機能低下症、⑨慢性腎疾患、⑩悪性

新生物であった。 

D． 考察 

2015（平成 27）～2019（令和元）年度までの

小児慢性特定疾病児童等データの集計を行っ

た。2015（平成 27）年の制度改正以降、対象疾

病ごとに専用の医療意見書が用意され、それ以

前よりも詳細な臨床情報が登録されるように

なっている。本集計に当たっては、平成 29 年度

より厚生労働省衛生行政報告例において、小児

慢性特定疾病の受給者証所持者数が報告され

るようになったことから、この数値を参考値と

している。ただし小児慢性特定疾病児童等デー

タベースの登録件数と衛生行政報告例におけ

る受給者証所持者数は、集計している対象が異

なっているので、厳密には比較対象とはできな

いことに注意が必要である。 

今回の集計では、衛生行政報告例から推定さ

れた全国小慢登録件数のおよそ8割前後の登録

状況であると思われた。多くの実施主体が、医

療意見書を登録センターへ提出済であるが、一

部対象者が多い実施主体の意見書提出が未完

了であることや意見書の記載内容の確認・疑義

照会完了から電子データ化までに時間を有す

ることから、完全な全国登録とはなっていな

かった。しかし登録されている疾病の分布状況

等は、衛生行政報告例と同等であることから、

現時点おける小児慢性児童等データにより、小

児慢性特定疾病の概要を把握することは可能

であると思われた。 

E． 結論 

2015（平成 27）から 2019（令和元）年度まで

の小児慢性特定疾病児童等データの集計を

行った。一部登録センターへの医療意見書の未

送付や電子データ化の未完了等があることか

ら、全実施主体における登録状況とはならな

かったが、2015（平成 27）年以降の登録状況の
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概要については把握できると思われた。 
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