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エグゼクティブ・サマリー 

希少疾患とは、患者数が極めて少ない疾患群をいう。定義は様々だが、一般的には患者数が人口 1 万

人当たり 1～5 人未満の疾患を希少疾患とみなす。 
 
希少疾患患者の大部分では、症状に対する治療選択肢が存在しない。そうであるにもかかわらず、多

くの国々において、希少疾患の研究を主導したり、これらの様々な症状の管理を改善したりするうえ

で有効な計画や政策の立案、法整備に向けた動きが見られない。 
 
通常、希少疾患に対する認識や理解の水準が低いため、多くの患者は自らの症状に関する十分な情報

を得るのに苦労している。その結果、患者は孤独感や困惑を覚え、放置されていると感じている。希

少疾患と診断され、患者として生活することに伴う感情的、心理的、及び経済的な影響も重大である。 
 
従来、希少疾患の治療に関する研究開発は、より一般的な疾患と比べて軽視されてきた。しかし、過

去 20 年に及ぶ協調的な公共政策の取り組みにより、多くの希少疾患に関する人々の理解がさらに深ま

り、効果的な治療を選択できる可能性は明らかに拡大している。 
 
希少疾患は、研究及び臨床開発に対して疾患特有の課題を投げかけている。これは、患者数が少ない

こと、多くの希少疾患の自然歴に関する疫学データが限られていること、及びより一般的な疾患と比

較すると、全ての研究開発段階が困難を要し、長期間に及ぶことに起因する。 
 
一般的に、患者は高品質のケアやサポートへのアクセスに関して困難に直面している。治療法が存在

する場合であっても、患者は正確な診断が下されるまで数年間待たされる場合がある。また、国内の

医療制度によって医療費の償還を受けられないことが多かったり、あるいは単に居住国では利用不可

能であったりするために、多くの患者が治療を受けられないでいる。 
 
希少疾患を全ての医療制度における政策上の優先事項としてとらえることが重要である。希少疾患患

者は、より一般的な疾患の患者と同じように治療及びケアを受ける権利を有するべきである。したがっ

て、希少疾患患者に対するケアの改善は、世界各国の政府にとって共通の優先事項である。 
 
この小冊子の目的は、希少疾患が医療制度に投げかけている疾患特有の課題を明確に示すとともに、

全世界の患者がベネフィットを享受できるように疾患管理の改善を図るうえで、どのような政策が有

効と考えられるかについて概要を述べることにある。 



 

主要な提言内容 

希少疾患を公衆衛生上の優先事項として確実に位置

付け、政策立案者、医療従事者、及び一般市民の希

少疾患に対する認識を向上させる。 

患者やより広範な地域社会に対するエンパワーメン

トを通じて、疾患管理の改善を可能にするとともに、

患者が自身に関わる意思決定にさらに影響力を行使

できるようにする。 

継続的な研究開発の促進により、希少疾患に関する

研究、イノベーション、及び政策実行の推進に向け

た政策的なコミットメントを確立し、全ての希少疾

患に関する科学的な理解を深める協調的な研究の取

り組みを活発化させる。 

診断、治療、及びケアに対する持続可能なアクセス

を確保し、希少疾患の治療のための従事者及びイン

フラを充実させるとともに、希少疾病用医薬品への

アクセスを促進する法律を制定・強化する。 



 

序文－希少疾患について 

希少疾患とは何か？ 
 
希少疾患とは、通常、糖尿病や心疾患などのより一般的な疾患と比較して患者数が極めて少ない疾患と定

義され、多様性のある疾患群をいう 1-3。 
 
希少疾患は重度で慢性的な症状である傾向があり、多くの場合、進行性かつ衰弱性で生命を脅かす疾患で

ある 1-8。このため、希少疾患患者の 30%は 5 歳に達する前に死亡する 2。 
 
希少疾患に関する普遍的な定義は存在せず 9、国によって疾患の「希少性」を定義する閾値が異なる（解
説 1 を参照）。 

解説 1 
世界各国における希少疾患の定義 
表 1 に示すように、希少疾患を定義する閾値は国によって異なる。多くの国々では、公式に定義

されていないが 10、暗黙的な閾値が存在することが多い 10,11。希少疾患は複雑な性質を帯びてい

ることから、国ごと又は地域ごとの人口、文化、資源、及び医療制度を考慮して定義付けするこ

とが重要である 10,12。その一方で、希少疾患には有病率以外の状況も考慮される場合がある。例

えば日本では、希少疾患を含む難病は主として、慢性的に発現し、患者及びその家族によるかな

りのケアを必要とする疾患と定義される 13。 
表 1－希少疾患と定義される国別の有病率（人口当たりの患者数）14-20 

米国 EU 日本 シンガポール ロシア オーストラリア 

10,000 人当

たり 7.5 人

（患者数：

200,000 人未

満） 

10,000 人当た

り 5 人 

2,500 人当た

り 1 人 

100,000 人当

たり約 37 人

（患者数：

20,000 人未

満） 

10,000 人当た

り 1 人 
10,000 人当た

り 1 人（患者

数：年間 2,000
人未満） 



 

希少疾患の患者数はどれくらいか？ 

一つひとつの希少疾患の患者数は少ないが、希少疾患全体の患者

数は世界全体で 3 億 5,000 万人と推定されている 21,22。全ての希

少疾患を併せると、患者数は人口の約 6～10%、出生数の 3～4%
を占める 1,8,10,23。 

希少疾患の原因は何か？ 

希少疾患の80%は遺伝性であり、残りはウイルスや細菌への感染、

アレルギー、及びその他の環境要因によって発症すると考えられ

ている 1,2,5,24。 

希少疾患の種類はどれくらいか？ 

希少疾患は 5,000～8,000 種類存在し、新たな希少疾患が現在も

続々と発見されている 1,2,4,5,25-27。希少疾患が人々に及ぼす影響は

それぞれ大きく異なるため、同じ疾患の患者であっても徴候や症

状が全く異なっていたり、同じ疾患に多くのサブタイプが存在し

たりする場合がある 1,6,8。このような多様性が原因で、ある症状

に関して最適かつタイムリーな定義付け、診断、及び管理を行う

のに十分な経験を積むことが難しく、医療従事者及び科学者に共

通する重大な課題となっている。 
 
希少がんは希少疾患のサブグループの 1 つであり、推定で 198 種

類の希少がんが存在するとされている。EU において、希少がんは

診断されたがん全体の 22%を占めている 28。 

世界全体で 
3 億 5,000 万人 

希少疾患の

80%は遺伝性 

希少疾患は 5,000
～8,000 種類 



 

希少疾患の診断及びケアにおける

重要な課題 

「個人の人生を統計データによって判断すべきではない。疾患や居住地に関係

なく、一人ひとりの希少疾患患者は治療やサポートを受ける資格がある。」 

Prasanna Kumar B Shirol（インド希少疾患患者協議会） 

診断及びケア 
希少疾患が投げかける重要な課題 

診断の遅れと度重

なる誤診は、患者

の転帰に重大な影

響を及ぼすことが

多い 

臨床上の専門的

な知見が不足し

ているため、ケ

アの品質にばら

つきが生じる 

利用可能な治療

選択肢がほとん

どない 

患者向けの情報

やサポートが限

られている 

患者とその家族

の生活の質に重

大な影響が生じ

る 

頻発する診断の遅れは、患者の予後に重大な影響を及ぼすことが多い。 

希少疾患に関する医療従事者の認識不足及び患者数の少なさに起因すると考えられる診断の遅れが頻

発している。 
 
このような診断の遅れは多くの患者に重大な影響を及ぼし、患者の症状に不可逆的な進行を招く恐れ

がある 1,2,7,24。例えば、英国及び米国において希少疾患の正確な診断がなされるまでの平均期間は 5～
7 年であり、この期間内に症状に対する誤診が 2～3 回発生することが明らかになっている 29。 
 
誤診や診断の遅れから多くの不要な検査や治療が実施され、その費用が患者負担となる場合もある 8。

また、医療制度にも多大な費用負担を強いていることが多い 8。患者に失望や不安が広がり、結果とし

て医療制度に対する不信感へとつながる恐れがある。 



 

該当する症状がほとんど見られないため、希少疾患に関する専門的

な知見は不足している。 
 
希少疾患患者にとって、自らの症状に関して十分な経験を有し、最高品質のケアを提供できる医療従

事者を見つけることは、通常、困難である。 
 
一方、患者数が少ないため、医療従事者にとって希少疾患に関して十分な経験を積むことは難しい 1。

しかし、専門家主導で治療及び管理が行われなければ、誤診や不適切な治療、患者の予後不良につな

がる恐れがある 27,30,31。 
 
専門家への相談が可能であっても、多くの場合、患者は治療のための長距離移動を余儀なくされ、家

族にとって大きな費用負担となっている 1。 
 
 

希少疾患の多くには治療法がない。 
 
希少疾患の 95%には治療選択肢がないと推定されている 6。 
 
希少疾患に対して利用可能な治療法が限られていることは、患者ケアにおいて最大の課題と考えられ、

その原因として、希少疾患に関する研究が不足していること、治療法を利用可能にするうえで各国に

障壁が存在することが挙げられる（3 項を参照）。希少疾患に関する研究の不足により、エビデンスに

基づく臨床ガイドラインが作成されず、ベストプラクティスの情報普及が停滞している 1。 
 
たとえ治療薬が存在したとしても、世界各国で規制プロセスが異なるため全ての国で利用可能とは限

らない。 
 
 

多くの患者が診断や症状への対処に役立つサポート及び情報を得

られていない。 
 
希少疾患の診断を受けることは、患者やその家族にとって心理的、感情的に重大な影響を及ぼす可能

性がある。 
 
複数の研究によると、多くの患者は診断後に得られる情報及びサポートが限られていると感じている
1,7.8。この点は、サポートネットワークの未整備並びに情報、フォローアップ、及び精神的ケアに関す

る資源の不足を含め、より広範な制度上の課題に起因すると考えられる。 
 
患者は、診断を受けた後に孤独感や困惑を覚え、多くの場合、深い失望感に陥る。当事者支援の団体

は患者やその家族にとって非常に頼りになる存在であると考えられる。しかし、関係する患者集団が

小規模であるため、多くの希少疾患患者にとって参加可能な支援団体が存在しない 1,2,7。 
 
その一方で、希少疾患患者とその家族に役立つサポートを提供する組織の 1 例がある。ケーススタディ

I では、ノルウェーで実施されているサポートサービスについて紹介する。 



 

ケーススタディ I 
Frambu 希少疾患リソースセンター（ノルウェー） 
Frambu リソースセンターは、ノルウェーの希少疾患に関する多専門的な中核的活動拠点であ

り、毎年 2,000 人を超える患者のケアを行っている。同センターの活動目的は、「希少な疾患及

び障害に関する知識の整理・照合、作成、及び公開」を行い 32、訪れる全ての希少疾患患者の生

活の質を最大限向上させることにある 32,33。同センターの事業内容は以下のとおりである。 

 小児及び家族を対象とした教育コースやキャンプの実施 
 希少疾患の小児患者に関する理解を深め、ケアを向上させるための親向けの個別サービ

ス 
 サービス及びケアの改善を目的とした患者の経験や視点に関する研究 
 地域社会におけるコミュニケーション及びアウトリーチ活動 
 患者及びその家族を対象とした家庭訪問 
 患者及び医療従事者の両者に対するアドバイスの提供 

「希少疾患の日常的な影響への対処方法や、症状以外の生活全般の最適な管理方法に

関して、患者やその介護者へのサポートがあまりに少なすぎる。患者団体の中にはこ

のようなニーズに応えるものであるが、大抵は資金が不足しており、その能力を十分

に発揮するためには支援の拡大が必要である。」 

Florá Raffai（Findacure－英国の慈善団体） 
希少疾患の診断は、患者及びその家族の経済状況と生活の質に多

大な影響を及ぼす可能性がある。 
通常、希少疾患の診断には多くの予期せぬ追加的費用が伴う。患者及びその介護者は仕事や学業に

思うように取り組めなくなることも多く、その結果として生活の質や経済的な安定性が大きく損な

われる 1,8,12,31,34。 
 
例えば、欧州の希少疾患患者及びその家族の 61%は、仕事に従事する時間の減少や仕事の中断に直

面したことがあると推定されている 8。多くの国々では、希少疾患患者及びその家族を支援する政

府の給付金や支援策はほとんど整備されていない 10,12,31,35。 
 
患者は、自身のケアやセカンド・オピニオンの入手、専門家受診のための移動、自宅の改築に関連

して多額の支出を余儀なくされることもある 1,2,7,8,12。特にリソースが不足すると治療へのアクセス

が遅れ、患者による治療薬の全額自己負担につながる場合が多い 10,34,35。 



 

臨床開発並びに治療及びケアへのアクセ

スに関する課題 

「患者団体が政策的なコミットメントと希少疾病用医薬品（オーファンドラッ

グ）に関する法整備を求め始めて、やっと希少疾患の診断、治療、及びケアに

本格的な進歩が見られるようになった。変化を起こすためには患者団体の結集

が不可欠である。」 

Dr. Durhane Wong-Rieger（Rare Diseases International） 

医薬品の開発及び承認のプロセスには多大な費用と時間を必要とするが、希少疾患の場合にはさらに疾

患特有の課題が生じるため、最終的には患者の新たな治療へのアクセスに影響を及ぼす。国によって希

少疾患の定義が異なることも（ボックス 1）、希少疾患に対する治療法の開発を難しくする要因である。 
 
希少疾患の治療薬に関する製薬会社の研究開発活動を促進するため、希少疾患の治療薬を「オーファ

ンドラッグ」として特別に指定し、それに合わせた個別の法整備が進められている 36。しかし、希少

疾患の治療に使用される全ての医薬品がオーファンドラッグとして指定されるとは限らない。 
 
オーファンドラッグに関する法律は、希少疾患に利用可能な治療薬の数を大幅に増加させた 1,36-39。例

えば、EU では、オーファンドラッグ規則の制定前において希少疾患を適応として承認された治療薬は

わずか 8 品目であった。これに対して、同規則の施行以降 125 品目以上が承認されている 40。しかし、

治療薬が利用可能なのは依然として希少疾患全体の約 5%に過ぎず、多くの課題が依然として未解決で

ある 6。 

オーファンドラッグ 
創薬から患者アクセスまでの重要な課題 

創薬及び早期研究

の指針となる、多く

の希少疾患に関す

る科学的知識が不

足している 

患者の募集や従来の

臨床試験の実施が難

しい 

規制当局に希少疾患

に関する専門的な知

見が不足しているた

め、販売承認が遅れる 

各国間及び地域間で、

医薬品や高品質なケ

アへのアクセスに重

大な格差が存在する 



 

創薬と早期研究 
 
オーファンドラッグや治療法の開発において推進要因になることから、希少疾

患に関する科学的理解を深めることが極めて重要である 2,11,27,30。 
 
前述のように、希少疾患の原因及び臨床的進行に関する知識や理解の不足は、

特定の疾患を標的とする最善の戦略決定を難しくする可能性がある 5,6,36。ま

た、研究グループ間を総合的に調整する組織の整備が不十分な場合、研究活動

に一体性を欠くことが予想され 1,9,27,41、結果的に研究内容が重複する可能性が

ある。さらに、研究活動の遅れに加えて、希少疾患の新薬開発が停滞する恐れ

がある。 

臨床試験 
 
臨床試験をデザインし、ヒトへの新薬の使用についての有効性及び安全性を検

討する。希少疾患を対象とした臨床試験固有の課題は以下のとおりである。 
 患者集団が小規模なため、十分な被験者数の募集が難しく、統計学的に有

意な結果を得ることが困難である 5,6。 
 患者の居住地が地理的に広範囲に分散している場合には、試験の実施に多

額な費用と困難が伴う 36。 
 希少疾患患者の大部分は小児であり、非常に少数であることが多い。加え

て、小児の臨床試験では特別な考慮が必要とされる 6。 
 希少疾患にはその他の代替的な治療法が存在しないことが多い。しかし、

臨床試験で対照としてプラセボを使用した場合、新薬が非常に効果的で

あったときには倫理的な問題が生じる可能性がある 36。同様の問題は他の

疾患でも生じうるが、希少疾患ではその発生確率がはるかに高い。 

登録及び販売承認 
 
新薬を上市するためには、国ごとの登録又は販売承認の取得が必須である。規

制プロセスは国によって大きく異なるため、生命を救うことが期待される医薬

品が利用可能になる時期に著しい差異が生じる 9,24,27,36,37,39,42,43。 
 
既存の規制プロセスは希少疾患に適合しないことが多い。例えば、規制当局及

びその諮問機関には特定の希少疾患に関する専門的な知見が不足しているケー

スが頻繁に見られ、規制承認プロセスに大幅な遅延を招いている 36,37。さらに、

希少疾病用医薬品の登録及び販売承認を促進する法整備がされていない国々も

ある。そのため、それらの国々に居住する患者は、その他の手段を通じて医薬

品にアクセスせざるを得ない。このようなケースの一部の例をケーススタディ
II で紹介する。 

一般的な疾患を対象

とした医薬品の場

合、創薬及び開発に

は約 6 年を要する。

希少疾患の場合には

さらに長期に及ぶ可

能性がある。 

より一般的な疾患で

あっても、臨床試験

は非常に長い年月を

要し、多くの課題が

生じる。一方、希少

疾患の場合には疾患

特有の課題や障害に

直面し、臨床試験の

実施をさらに難しく

している。 

全ての医薬品にとっ

て、登録及び販売承

認は長期的なプロセ

スである。さらに希

少疾患では、効率的

に進めることが難し

い場合がある。 

6 年以上 



 

ケーススタディ II 
トルコにおけるオーファンドラッグへのアクセス促進 

現時点において、トルコではオーファンドラッグの開発及び販売を促進する法整備がされていない

ため 42、ケア及び治療に対する公正なアクセスは重要な課題となっている。承認された医薬品がな

い場合、患者は以下に挙げるその他の手段を通じて治療にアクセスしなければならない 42,44,45。 

指定患者輸入－その他の主要地域で医薬品の使用が承認されている場合、患者の担当医師は

個人的な使用を目的として当該医薬品を輸入することができる。この場合の許可は個別に

行われる。 
 適応外使用－特定の適応症に対してトルコ医薬品医療機器総合機構より承認を取得した医

薬品を希少疾患の治療に使用する。 
 コンパッショネートユース－現在、海外第 III 相試験を実施中の医薬品につき、トルコ国内

で試験が行われていない場合に使用可能とする。 

高品質で安全かつ効果的な治療へのアクセス 
 
新しい医薬品が承認された場合でも、直ちに患者に対して使用可能になるとは限らない。各国では、そ

れぞれの医薬品に対して資金援助又は医療費の償還の可否を決定する必要があり、そのプロセスに時間

を要することがある。 
 
アクセスの遅れは、新しい治療に対して政府、民間保険会社、又は患者の誰が費用負担の主体になるか

によって異なることがある。一部の国々では、これらの決定は地域レベルで行われるため、患者が新し

い治療を受けられる時期がさらに遅れる場合がある 36。 
 
さらに、従来のアクセスプロセスは希少疾患や希少疾病用医薬品に見られる特有の課題に沿ったもので

ないことが多いため、患者は新しい治療にかかる費用を自己負担せざるを得ず、深刻な経済的影響を受

けている 36,37。 
 
特に低・中所得国を中心に、包括的かつ体系的な医療費の償還や規制のプロセスはほとんど整備されて

いないことから、多くの患者は治療にアクセスできない。そのため、ブラジルやインドなどの一部の国々

では、治療へのアクセスを確保する方法は訴訟のみとされている 31,46。 
 

高品質のケアに対する普遍的なアクセス 
 
医薬品が使用可能になっても、利用できる専門家のサービスが不足しているために、患者は高品質かつ

タイムリーな診断、ケア、及びサポートを受けることが難しい可能性がある 1,2,8,27,30,31（1 項を参照）。 
 
ベストプラクティスに関する臨床ガイドラインが作成された希少疾患はほとんどないため、患者への最

適なケアの提供は難しい 1。ガイドラインが存在する場合でも、医療従事者が認識していなかったり、

その内容を熟知していなかったりすることも考えられる。 
 
患者の症状が複雑な性質を伴うことが多いことから、希少疾患患者を集学的なチームによって管理する

ことが推奨されている 47-49。しかし、実際にはこのような管理は行われず、患者の予後不良の一因となっ

ている 1,7。 



 

希少疾患に関する政策上の優先事項 
今までに特定された課題を踏まえると、希少疾患患者に提供されるケアを改善するためには、継続的

な政策的コミットメントが明らかに必要である。 
 
希少疾患に関する政策上の主要な優先事項を以下に示すとともに、その後の各項において詳細に記載

する。 

希少疾患を公衆衛生上の優先事項として確実に位

置付け、政策立案者、医療従事者、及び一般市民の

希少疾患に対する認識を向上させる。 

患者やより広範な地域社会に対するエンパワーメ

ントを通じて、疾患管理の改善を可能にするととも

に、患者が自身に関わる意思決定にさらに影響力を

行使できるようにする。 

継続的な研究開発の促進により、希少疾患に関する

研究、イノベーション、及び政策実行の推進に向け

た政策的なコミットメントを確立し、全ての希少疾

患に関する科学的な理解を深める協調的な研究の

取り組みを活発化させる。 

診断、治療、及びケアに対する持続可能なアクセス

を確保し、希少疾患の治療のための要員及びインフ

ラを充実させるとともに、オーファンドラッグへの

アクセスを促進する法律を制定・強化する。 



 

希少疾患を公衆衛生上の優先事項として確実に位置付ける 
 

希少疾患に対する認識を向上させる必要がある 
 
希少疾患に対する認識は低い傾向にあり、希少疾患患者を十分に支援するためには、一般市民や政策立案

者によるさらなる理解が不可欠である。 
 
政策立案者による認識は、医療への公正なアクセス、希少疾病用医薬品、障害を負った患者に対する雇用

及び教育に関する法律など、希少疾患患者に対する支援策を立案するうえで非常に重要である 1,12。 
 
一般市民の認識が向上すると、様々な文化的、社会的な慣行（いとこ同士の近親婚など）に起因する一部

の希少疾患の予防にもつながる可能性がある 10,44。 
 
希少疾患及びその患者の生活に及ぼす影響に関する認識を高める取り組みとして「世界希少・難治性疾患

の日」( Rare Disease Day )が定められているが（ケーススタディ III を参照）、希少疾患に対する認識向上

には依然として課題が山積している。 

ケーススタディ III 
世界希少・難治性疾患の日 

「世界希少・難治性疾患の日」は、EURORDIS が欧州で始めたものであったが、ここ 10 年で大きな広がりを

見せ、現在では 80 ヵ国以上が認識向上の活動やイベントに参加している
50
。EURORDIS は、「世界希少・難

治性疾患の日」に向けて患者団体と緊密に協力し、世界各国の一般市民、研究者、及び政策立案者に希少疾患

に対する認識を高め、理解を深めてもらうことを目的として毎年 2 月の最終日にイベントを開催している。 
 

「世界希少・難治性疾患の日」の制定は、希少疾患患者が新たな医薬品や可能な限り最善のケアにアクセスで

きるようにするために必要な政策的な機運及びコミットメントを醸成するうえで非常に重要である。その制定

及び継続的なアクションは、多数の国々において希少疾患に関する国家的な計画、戦略、及び政策の立案に寄

与している
50
。 



 

希少疾患の専門家として患者及び介護者に対するエンパワーメントが

必要である 
 
サポート及び情報の整備が不足しているため、患者は自らの症状に関する専門家及び擁護者として振る舞わ

なければならない状況が頻繁に発生する。そのため、患者を自身に関係する政策及び制度の立案に関与でき

るようさらに支援する必要がある。 
 
患者及び介護者は独自の見解や視点を有しており、研究開発、規制プロセス、キャンペーン、及び政策立案の

全ての過程でこれらに耳を傾ける必要がある。実際の組織として、又はソーシャルメディアを通じてより多く

の患者団体を設立したり、全疾患領域に共通の教育資料の作成及び支援策の立案を進めたりするなどの活動

は、変化を求める患者の行動力を高めるために極めて重要である。 

「Findacure(イギリスの患者支援団体)は、患者団体がニーズへの対応や重要事

項に関する主張において欠かせない役割を果たしていると強く確信している。

患者に利益をもたらす変更プロセスへの彼らの参加は不可欠である。」 

Florá Raffai（Findacure） 

「結節性硬化症連合（アメリカ）では、明るい将来を手にし、より有意義な

治療選択肢を確保する取り組みにおいては、私たちがサポートする結節性硬

化症の患者、医療従事者、研究者、及び資金援助団体の間の連携が非常に重

要であると考えている。」 

Jaye Isham（結節性硬化症連合） 



 

希少疾患の継続的な研究開発を促進する 
 

研究を促進し、ケアを改善するためには、あらゆるレベルにおける連

携の拡大が必要である 
 
新たな研究の推進及びケアの改善を継続するうえで、科学者、政治家及び政策立案者、医療従事者、並び

に患者の間における極めて緊密な連携と協力が不可欠である 9,51。 
 
2020年までに多くの希少疾患に関する診断プロセスと 200 の新たな治療法の開発を目指す国際希少疾患研

究コンソーシアム（IRDiRC）など、国際的な研究グループが研究を主導している 52。国家レベルでの連携

に関する別の 1 例をケーススタディ IV に示す。 
 
しかし、希少疾患の多くは依然として治療法が存在しないため 6、全ての希少疾患患者に治療選択肢を提供

し、ケアを改善するためには、研究及び連携の優先度をさらに高めることが必要である。 

ケーススタディ IV 
中国希少疾患研究コンソーシアム 

中国希少疾患研究コンソーシアム（CRDRC）は、2013 年に華中科技大学によって設立された。

20 校以上の大学が研究活動に参加し、希少疾患レジストリの作成を通じて中国における希少

疾患の研究拠点として連携・強化を図るとともに、希少疾患に対する治療の研究開発に注力し

ている。CRDRC は、より大規模な国際希少疾患研究コンソーシアム（IRDiRC）のメンバー

である 35,53。 

「IRDiRC は、希少疾患の研究や診断、治療の効率及び効果の飛躍的な向上に

重点的に取り組んでいる。真の国際的な希少疾患研究コミュニティを確立し、

全世界の希少疾患患者の健康状態を改善するという目標を達成するためには、

この取り組みに参加するグローバルなパートナーを増やすことが重要であ

る。」 

国際希少疾患研究コンソーシアム（IRDiRC） 



 

診断、治療、及びケアに対する持続可能なアクセスを確保する 
 

治療及びケアへのアクセスにおける格差を縮小する必要がある 
 
資源の不足を考慮すると、治療及びケアへのアクセスの格差を縮小する取り組みには強力な政治的意思が

不可欠である 12,31,35。 
 
ケアに対する支払い能力のない患者や、専門的なアドバイスを受けるための移動ができない患者の場合、治

療及びケアへのアクセスが制限されがちである 1,54。このようなアクセスの格差は国内だけでなく国際間で

も常に見られ 24,36,37、対応可能な専門家の不足や規制及び医療費の償還プロセスの差異がさらに状況の悪化

を招いている（2 項及び 3 項を参照）。 
 

オーファンドラッグへのアクセスを継続的に促進するためには、法整

備が不可欠である 
 
枠組みが存在しない国々ではオーファンドラッグ及び希少疾患に関する法律を整備するとともに、希少疾

患に対する理解の進展にあわせて従来の規制プロセスを強化・改善することが重要である 34,55。 
 
米国で 1983 年に制定された Orphan Drug Act は、希少疾患患者に対する治療法の不足及び医薬品開発にお

いて希少疾患を優先すべき緊急の必要性を認めた最初の法律であった 18。多くの国々においても同様の法律

制定及びインセンティブ付与が行われ（ボックス 2）、その結果として希少疾患患者の治療選択肢が大幅に

拡大している。 

ボックス 2 
オーファンドラッグに関する法律制定の年表 

米国 シンガポール 日本 オーストラリア EU 韓国 ブラジル 

台湾 

その他の国々においても希少疾患及びオーファンドラッグに関する規制作りが積極的に進められてい

る。例えば、東南アジアの多くの国々では法案作成が行われている
27
。しかし、世界には依然として法

制化が進んでおらず、、さらには希少疾患の定義さえ存在しない国々が多くある。 



 

希少疾患を対象とした医療従事者及びインフラに対する投資が必要で

ある 
 
希少疾患の診断及び管理のための専門的な知見やインフラの不足は、希少疾患患者にとって継続的な課題

である。 
 
治療に対するアクセスの格差を縮小するためには、各国において医療従事者の養成・充実に対して投資する

とともに、希少疾患及び遺伝学への専門化を支援することが極めて重要である 10,31,35。また、希少疾患の診

断及び管理のための物理的資源（遺伝子検査、新生児スクリーニング、及び病理学検査など）の拡充によっ

て、希少疾患の診断及び予防の改善が期待される 10,31,35。 

「法律制定に至ったことで支援活動をストップしてはならない。患者や支援団

体は、認識の向上、治療格差に関する理解の促進を常に求めるとともに、国・

地域の意思決定者による治療への継続的な改善や投資を促す必要がある。」 

Advocacy Service for Rare and Intractable Diseases（特定非営利活動法人 ASrid）のス

テークホルダー 



 

今後の前進に向けて 

「国内レベル及び国際レベルの患者団体、研究グループ、及び国連や世界

保健機関などの国際的な関係組織の間における連携は、規模、豊かさ、又

は保健サービスの発展状況を問わず、各国がその政策アジェンダに希少疾

患を組み入れる際の一助となる。」 

Dr. Durhane Wong-Rieger（Rare Diseases International） 

近年、希少疾患に対する理解及び治療は目覚ましい進歩を遂げており、患者支援がこれらの展開におい

て中心的な役割を担っている。このような進展の一方で、患者及びその家族の満たされないニーズに応

えるために取り組むべき課題は依然として多く存在する。 
 
多くの政策立案者は、診断や適切な治療を受けるために患者が直面している様々な課題を認識していな

い可能性がある。希少疾患が公衆衛生上の主要な優先事項であると把握されるためには、認識向上の取

り組みが不可欠である。 
 
治療へのアクセスは、全世界の希少疾患患者にとって依然として重要な課題である。ステークホルダー

は相互に協力し、保健政策のアジェンダにおけるグローバルな優先事項として希少疾患を位置付けると

ともに、治療及びケアに対する公正なアクセスを促進しなければならない。 
 
希少疾患に関してこれまで得られた知識や理解を共有する必要がある。従来の知識を最大限に活用し、

取り組みの重複を回避するためには、全てのステークホルダーの間における連携が極めて重要である。 
 
患者が提供する独自の専門的な知見や見解を研究及び政策に反映し、患者特有のニーズを満たす意思決

定や政策の立案に患者が関与できるようにすべきである。 
 
法整備によって希少疾病用医薬品の開発及びアクセスを促進する取り組みを継続する必要がある。規制

プロセスを引き続き改善すると同時に、治療及びケアのあらゆる側面に対するアクセスの格差を縮小す

る努力が求められる。 
 
希少疾患は公衆衛生上の重要な課題であり、決して無視してはならない。疾患の管理に欠かせない高品

質で専門的な診断、ケア、及びサポートを患者が受けられるようにするとともに、依然として利用可能

な治療選択肢がない 95%の患者に対して転帰を改善したり、生活の質を向上させたりする機会を提供す

るためには、グローバル、地域、及び国の各レベルでの支持的な政策環境が重要である。 



 

IFPMA について 

国際製薬団体連合会（IFPMA）は、全世界の研究開発型の製薬会社及び団体を代表する組織で

ある。製薬業界の 200 万人の従業員が全世界の患者の生活を向上させる医薬品及びワクチンを

研究、開発、及び提供している。ジュネーブに本部を置く IFPMA は、国連とも公式な関係を

有しており、製薬業界の専門的な知見の提供を通じてグローバルな健康問題の改善策作りに貢

献している。 
 
IFPMA の希少疾患ワーキンググループは、全世界の希少疾患における満たされないニーズに

対処することが重要であるという認識に基づき設立された。ワーキンググループの目的は、4
つの重要領域、すなわち、認識、インセンティブ、パートナーシップ、及びアクセスにおける

重点的な活動を通じて希少疾患コミュニティを支援することである。 
 
IFPMA のメンバーは、希少疾患の管理に必要とされる手段や解決策に対する公正かつタイム

リーな患者のアクセスを促進するというビジョンを描いている。メンバーは、共有した経験に

基づき、情報提供を行い、全ての希少疾患患者への良質なケア提供を可能にする政策環境の改

善に寄与することを目的として政策方針を提言している。 
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