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難病・小慢データベースの現状と
改正難病法・改正児童福祉法について
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令和５年11月10日 第１回 匿名指定難病関連情報及び匿名小児慢性特定疾病関連情報の提供に関する有識者会議 資料２



難病・小慢データベースの現状
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指定難病患者データベース及び小児慢性特定疾病児童等データベースの概要について

＜概要＞
（指定難病患者データベース）

○ 平成27年に施行された「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、「難病の患者に対する医療等の総合的な推進を図るための基本的な方針（平成27 年厚生労働省
告示第375 号）」において、国は、指定難病の患者の診断基準や重症度分類等に係る臨床情報等を適
切に収集し、指定難病患者データに係るデータベースを構築することとしている。

（小児慢性特定疾病児童等データベース）
○ 平成27 年に改正された「児童福祉法（昭和22 年法律第164 号）」に基づく「小児慢性特定疾病その
他の疾病にかかっていることにより長期にわたり療養を必要とする児童等の健全な育成に係る施策の推進を
図るための基本的な方針（平成27 年厚生労働省告示第431 号）」において、国は、小児慢性特定疾
病児童等についての臨床データを収集し、小児慢性特定疾病児童等に係る医学的データベースを構築す
ることとしている。

＜収集根拠＞
○ 患者本人等の同意に基づき収集、利用。

＜第三者提供＞
第６０回厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会・第３５回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(合同開催)において、「指定難病患者データ及び小児
慢性特定疾病児童等データの提供に関するガイドライン」をとりまとめ、2019年度から提供。

平成31年
４月４日

平成３１年度 第１回
厚生科学審議会 疾病対策部会

資料２
（一部
改変）
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指定難病患者データベースの現状
○ 指定難病患者データベースは、医療費助成の申請時に提出された臨床調査個人票（以下「臨

個票」という。）に記載されている臨床情報を基に構築されている。
○ 登録までの流れは、①患者からの同意取得、②自治体から登録センターへの送付、③登録セ

ンターにおいてＯＣＲによる読み込み・確認、④登録センターによる登録、となっている。
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・告示病名、告示番号
・姓名
・住所
・生年月日
・性別
・被保険者番号等（令和6年4月～）

・家族歴
・発症年月
・社会保障（介護認定）
・生活状況

/移動の程度
/身の回りの管理
/ふだんの活動
/痛み・不快感
/不安・ふさぎ込み

等

・指定医番号
・医師名
・医療機関名
・医療機関電話番号
・記載年月日

等
診断のカテゴリー
（判定基準）

・軽症/中等症/重症
・疾患特異的

重症度分類

・臨床所見
・検査所見
・発症と経過
・治療履歴
（薬物療法、
外科的治療）

① 診断基準

② 重症度分類

・病型分類
・臨床所見
・検査所見
・遺伝学的検査
・鑑別診断

特記事項
（自由記載欄）

・受給者番号
・認定/不認定

等

２.医療費支給
審査項目

３.研究班の
調査項目

１.基本情報

５.医療機関情報

４.人工呼吸器
装着の有無

６.行政欄

指定難病患者データベースに登録される項目

○ 指定難病データベースには、氏名・生年月日といった基礎的な情報のほか、
医療費助成の支給認定の審査に必要な診断基準及び症状の程度に関する情報、
研究に用いられる臨床所見や検査所見等の情報が登録されている。
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小児慢性疾病児童等データベースの現状
○ 小児慢性疾病児童等データベースは、医療費助成の申請時に提出された医療意見書に
記載されている臨床情報を基に構築されている。

○ 登録までの流れは、①患者からの同意取得、②自治体から登録センターへの送付、③
登録センターによる確認、④登録センターによる登録、となっている。
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（自由記載）現在までの
主な治療など
・手術
・薬物療法
・補充療法
・食事療法

等

小児慢性特定疾病児童等データベースに登録される項目

６.今後の
療法方針

・告示病名、告示番号
・姓名
・出生都道府県
・生年月日
・年齢
・性別
・被保険者番号等（令和5年10月～）

・出生体重／出生週数
・現在の身長／体重
・母の生年月日
・発症年月
・初診日
・大／細分類病名
・就学、就労（※）
・現状評価（※）
・人工呼吸器装着（※）
・該当/非該当（※）
・治療見込み期間（※）
・入院/通院（※）

現在の症状
・病型
・疾患の症状

診断の根拠
となった

主な検査等の結果

・指定医番号
・医師名
・医療機関名
・医療機関電話番号
・記載年月日

等

７.医療機関情報

その他の現在の所見等
合併症（あり／なし）

（自由記載）

５.経過

２.臨床所見 ３.検査所見１.基本情報 ４.その他の所見

（※）疾患により医療意見書内の記載箇所が異なる

・受給者番号
・認定/不認定

等

８.行政欄

○ 小児慢性特定疾病児童等データベースには、氏名・生年月日といった基
礎的な情報のほか、臨床所見、検査所見、経過、今後の治療方針等の情報が
登録されている。
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データ登録に関する同意について

○ データ登録に関する同意を取得するに当たっては、以下４つの段階が存在する。
① 患者に対し、データ登録に関する説明を行う
② 患者が、同意書に記入する
③ 患者から、同意書を受理する
④ 同意書を保管する

○ そのため、同意の取得について考えるに当たっては、「説明」「同意書の受理」「同意書の
保管」の３つのプロセスについて考える必要がある。

○ 現在は、 「説明」「同意書の受理」「同意書の保管」のすべてを自治体が行っている。

①登録の説明 ②同意書の記入 ③同意書の受理 ④同意書の保管

※現行では、自治体が、
医療費助成の申請書を
交付する際に実施して
いる。

※現行では、自治体が、
医療費助成の申請書を
受理する際に合わせて
受理している。

※現行では、自治体にお
いて保管されている。

令和２年
10月16日

第６５回厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員
会・第４１回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

資料
１-３
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臨床調査個人票の研究利用に関する説明資料

（資料出所）健発0412第2号「特定医療費の支給認定について」の一部改正について

＜臨床調査個人票の研究利用に関するご説明＞ 

 

指定難病の患者に対する良質かつ適切な医療支援の実施を目指し、当該疾病の程度が一定以

上である者等に対し、申請に基づき、医療に要する費用を支給しています。この制度の申請時

に提出していただく「臨床調査個人票」は、難病の患者に対する医療等の総合的な推進を図る

ための基本的な方針に基づき、この事業の対象となるか否かの審査に用いられると同時に、同

意をいただいた方の「臨床調査個人票」の記載内容をデータベースに登録し、指定難病（小児

慢性特定疾病）に関する研究の推進及び政策の立案のための基礎資料としております。 

本紙をお読みいただき、データベースに患者さんの「臨床調査個人票」の記載内容を登録す

ること並びに登録情報を指定難病に関する研究及び政策の立案のための基礎資料として利用

することに同意いただける場合は、申請書に署名をお願いします。 

なお、同意については任意であり、同意されない場合についても医療費助成の可否に影響を

及ぼすものではございません。 

○個人情報保護について： 

臨床調査個人票を研究に利用するに当たっては、審査会において審査の上、以下の提供先に

対して、提供することとしておりますが、患者さんを特定できないようにするため、患者さん

の氏名や住所等の情報は提供されません。臨床調査研究分野の研究で行われる臨床研究等の実

施に関して協力を求める場合は、改めて、それぞれの研究者から主治医を介して説明が行われ、

皆様の同意を得ることとしております。 

研究の成果は公表しますが、その際個人が特定されることはありません。 

また、データベースは、個人情報保護に十分に配慮して構築しています。 

（提供先について） 

・ 厚生労働省 

・ 厚生労働省が補助を行う研究事業を実施する者 

・ 文部科学省が補助を行う研究事業を実施する者 

・ 都道府県、指定都市 

・ 上記以外で、厚生労働省が主催する有識者で構成される審査会において、指定難病及び小

児慢性特定疾病の研究の推進のために必要であり、提供することが適切であると判断され

た者 

○同意の撤回等について： 

この研究への参加について同意をいただいた後も、登録された情報を研究機関等へ提供する

ことについて、同意を撤回することができます。同意撤回後は、データベースに登録されてい

る患者さんのデータが、指定難病に関する研究及び政策の立案のため研究機関や政府機関に提

供されることはありません。ただし、すでにデータを提供している場合や提供したデータを用

いた研究の成果をすでに公開している場合には、それらの情報は削除できませんので、あらか

じめご了承ください。 

また、患者さんが同意を撤回した後、登録されているデータを用いることで患者さん本人が利

益を得られることが見込まれるような医学的進歩があった場合に、データベースに登録されて

す。そのような場合に備え、患者さんが同意を撤回した後も、一度登録したデータはデータ

ベースに保存され続けます。（なお、一度登録したデータをデータベースから削除することも

できますが、その場合、上記のような医学的進歩があった際に、データを利用することができ

ず、患者さんが利益を得ることが難しくなる可能性があります。その点をご理解いただいた上、

一度登録したデータをデータベースから削除することを希望する場合は、厚生労働省ホームペ

ージにて詳細を確認し、必要な手続きをおこなってください。）。 

https://www.mhlw.go.jp/stf/nanbyou_kenkyu.html 

 

○データベースに登録される項目： 

 データベースに登録される項目は臨床調査個人票に記載された項目となります。臨床調査個

人票については、以下の URL をご参照ください。患者さんを特定できないようするため、患

者さんの氏名や住所といった個人情報は提供されません。 

https://www.mhlw.go.jp/stf/seisakunitsuite/bunya/0000084783.html 

 

○その他： 

研究では、受給者番号等によって過去のデータと紐付けを行い、患者さんの経過（どのよう

な治療を受けて、その後の症状がどうなったか等）を把握することがあります。 

令和３年
６月30日

第６８回厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員
会・第４７回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
参考資料
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データベースの当面の利活用の具体的な対応
○ データベースの当面の利活用に係る具体的な対応については、有識者会議（※１）の
議論を踏まえ、合同委員会（※２）において取りまとめられたガイドライン(※３)に基づき、
提供を開始（令和元年５月から申請受付を開始）。

利活用に当たって
考慮すべき項目

基本的な方向性 ガイドラインに盛り込まれた具体的な対応

データの利用に
関する同意

データの利活用の範囲は、患者

から同意を得た範囲を原則とす

る。

• 提供の同意が取れていない情報（氏名・住所等）は、削除した上で提供する。

• ただし、臨床研究等に関して患者に協力を求める場合は、再同意の取得に必要な「指定医が診断を

行った医療機関」等の情報を提供することを認める。

情報の
提供先

原則として、厚生労働省又は厚

生労働省が補助を行う研究事業

を実施する研究機関に限定する。

• 厚生労働省

• 厚生労働省が補助を行う研究事業を実施する者

• 文部科学省が補助を行う研究事業を実施する者

• 都道府県、指定都市、中核市（※中核市は小児慢性特性疾病のみ）

• その他審査会において指定難病及び小児慢性特定疾病の研究の推進のために必要であり、提供する

ことが適切であると判断された者

提供する
情報の範囲

匿名化を行った上で、必要最小

限の提供とする。
• 氏名・住所等個人が直接特定される情報を削除した上で提供する。

利活用の
目的

原則として、各疾病の疫学調査

等の研究や学術目的としての利

用に限定する。

以下の場合に限り提供を認めることとする。

• 難病等患者データを用いて研究を行う場合

• 臨床研究等の実施に関して患者に協力を求める場合

研究成果等の
公表方法

個人が特定されないようにした

上で、広く国民に周知する。

以下に留意した上で広く周知することとする。

• 患者等の数が原則として10 未満になる集計単位が含めないこと。

• 年齢区分は、原則として、５歳毎にグルーピングして集計。

• 地域区分の集計単位は、都道府県、指定都市及び中核市まで。

審査会の
設置

有識者で構成される審査会を設

置し、個人情報保護等の観点か

ら、提供の可否を判断する。

• 難病等患者データの提供の可否を判断する審査は、審査会が審査基準に従って実施する。

※１：指定難病患者データ及び小児慢性特定疾病児童等データの提供に関する有識者会議
※２：厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会・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
※３： 指定難病患者データ及び小児慢性特定疾病児童等データの提供に関するガイドライン

（資料出所）指定難病患者データ及び小児慢性特定疾病児童等データの提供に関するガイドライン（平成31年2月）より作成

令和３年
６月30日

第６８回厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員
会・第４７回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

参考資料
（一部
改変）
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指定医

認定事務システム

自治
体

患者

認
定
申
請

受
診

受
給
者
証
交
付

デ
ー
タ
登
録
の

同
意
取
得

発
行

データベース
に登録

登録内容の確認
一次判定結果の確認

現行からの主な変更点は赤字で記載厚生労働省

臨
個
票

意
見
書

審査結果の登録

難病・小慢DB

指定医
DB

自治体
DB

国
DB

アクセスキーが登録された際に複写 認定結果を登録し確定した際に複写

システム運営主体、運用事業者（※）

CSV

審査結果のCSV出力

LGWAN

業務委託

受
理
簿

難病・小慢DB

※システム運営主
体：データ登録及
び抽出に関する運
用／データ管理の
主管機関

運用事業者：次
期DBシステムの運
用を行う事業者

次期DB

現行DBから次期DBの全体像の変更イメージ概要（次期DB）

⚫ 次期DBとして、難病DB及び小慢DBを1つのシステムに統合すると共に、システムの利用範囲を拡大する。次期
DBにて追加される特徴は以下の通り。

・指定医はDBを用いて臨個票・意見書を作成・印刷。
・自治体職員は、指定医が登録した臨個票・意見書データを引継ぐ。一次判定(機械判定)の結果を確認
（難病のみ）。認定審査結果をシステムに登録し、システム運営主体へ(郵送ではなく)臨個票・意見書データ
を連携する。
・システム運営主体にて、当該データを受領しDBにデータ登録やデータ抽出業務等を行う。

10



〇開発フェーズを1次開発、2次開発に分けて改修を進めている。
〇 1次開発は、主に小慢DBに関する機能であり、2023年10月頭のリリース
〇 2次開発は、主に難病ＤＢに関する機能であり、2024年3月末のリリースを予定
〇指定医のＩＤ発行にかかる先行リリースは、2023年8月より開始

指定難病患者及び小児慢性特定疾病児童等データベースのシステムリリーススケジュール

第１四半期 第２四半期 第３四半期 第４四半期

1次開発(小慢DBに関する機能等)

先行リリース

2次開発(難病ＤＢに関する機能等)

指定医ID払出し

小慢DBリリース（10月）

難病DBリリース（３月末）

新新臨個票通知（12月メド）

新意見書利用開始
新意見書通知（6月メド）

10/1 改正法施行（遡り等） 4/1 改正法施行
（DB法定化）

診断基準等の改訂
新新臨個票
利用開始

新臨個票利用開始

新規疾病追加

システム対応

システム対応／診断日欄の追加

新臨個票通知（7月メド）

診断日欄の追加

令和５年
７月10日

第７０回厚生科学審議会疾病対策部会難病対策
委員会・第１回社会保障審議会小児慢性特定疾
病対策部会小児慢性特定疾病対策委員会

参考資料
３（一部
改変）
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現在の難病DB・小慢DBの第三者提供実績

○ 平成29年度からデータベースの運用開始

○ 登録データ数：約４００万件（平成２９年度～令和４年度末）

○ 第三者提供件数：以下のとおり（いずれも延べ数、難病ＤＢのみ）

指定難病患者データベース

12

提供者数 対象疾病数 提供データ件数

令和２年度 １３ 件 ３４ 疾病 ２８．４ 万件

令和３年度 １２ 件 １９ 疾病 ３２．６ 万件

令和４年度 ３ 件 １３ 疾病 ４０．６ 万件

合計 ２８ 件 ６６ 疾病 １０１．６ 万件

○ 平成29年度からデータベースの運用開始

○ 登録データ数：約５０万件（平成２９年度～令和４年度末）

○ 第三者提供件数：以下のとおり（いずれも延べ数、小慢ＤＢのみ）

※ 提供疾病、件数にはホルモン治療用意見書を含む。

小児慢性特定疾病児童等データベース

提供者数 対象疾病数 提供データ件数

令和２年度 ６ 件 ７１１ 疾病 ４１．８ 万件

令和３年度 ４ 件 ２５７ 疾病 ６．４ 万件

令和４年度 １ 件 ２ 疾病 １００ 件

合計 １１ 件 ９７０ 疾病 ４８．２万件



改正難病法・改正児童福祉法
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施行期日

令和６年４月１日（ただし、２①及び５の一部は公布後３年以内の政令で定める日、３②の一部、５の一部及び６②は令和５年４月１日、４①及び②の一部は令和５年10月１日）

改正の概要

１．障害者等の地域生活の支援体制の充実【障害者総合支援法、精神保健福祉法】

① 共同生活援助（グループホーム）の支援内容として、一人暮らし等を希望する者に対する支援や退居後の相談等が含まれることを、法律上明確化する。
② 障害者が安心して地域生活を送れるよう、地域の相談支援の中核的役割を担う基幹相談支援センター及び緊急時の対応や施設等からの地域移行の推進を担う地
域生活支援拠点等の整備を市町村の努力義務とする。

③ 都道府県及び市町村が実施する精神保健に関する相談支援について、精神障害者のほか精神保健に課題を抱える者も対象にできるようにするとともに、これら
の者の心身の状態に応じた適切な支援の包括的な確保を旨とすることを明確化する。

２．障害者の多様な就労ニーズに対する支援及び障害者雇用の質の向上の推進【障害者総合支援法、障害者雇用促進法】

① 就労アセスメント（就労系サービスの利用意向がある障害者との協同による、就労ニーズの把握や能力・適性の評価及び就労開始後の配慮事項等の整理）の手
法を活用した「就労選択支援」を創設するとともに、ハローワークはこの支援を受けた者に対して、そのアセスメント結果を参考に職業指導等を実施する。

② 雇用義務の対象外である週所定労働時間10時間以上20時間未満の重度身体障害者、重度知的障害者及び精神障害者に対し、就労機会の拡大のため、実雇用率に
おいて算定できるようにする。

③ 障害者の雇用者数で評価する障害者雇用調整金等における支給方法を見直し、企業が実施する職場定着等の取組に対する助成措置を強化する。

３．精神障害者の希望やニーズに応じた支援体制の整備【精神保健福祉法】

① 家族等が同意・不同意の意思表示を行わない場合にも、市町村長の同意により医療保護入院を行うことを可能とする等、適切に医療を提供できるようにするほ
か、医療保護入院の入院期間を定め、入院中の医療保護入院者について、一定期間ごとに入院の要件の確認を行う。

② 市町村長同意による医療保護入院者を中心に、本人の希望のもと、入院者の体験や気持ちを丁寧に聴くとともに、必要な情報提供を行う「入院者訪問支援事
業」を創設する。また、医療保護入院者等に対して行う告知の内容に、入院措置を採る理由を追加する。

③ 虐待防止のための取組を推進するため、精神科病院において、従事者等への研修、普及啓発等を行うこととする。また、従事者による虐待を発見した場合に都
道府県等に通報する仕組みを整備する。

４．難病患者及び小児慢性特定疾病児童等に対する適切な医療の充実及び療養生活支援の強化【難病法、児童福祉法】

① 難病患者及び小児慢性特定疾病児童等に対する医療費助成について、助成開始の時期を申請日から重症化したと診断された日に前倒しする。
② 各種療養生活支援の円滑な利用及びデータ登録の促進を図るため、「登録者証」の発行を行うほか、難病相談支援センターと福祉・就労に関する支援を行う者
の連携を推進するなど、難病患者の療養生活支援や小児慢性特定疾病児童等自立支援事業を強化する。

５．障害福祉サービス等、指定難病及び小児慢性特定疾病についてのデータベース（ＤＢ）に関する規定の整備【障害者総合支援法、児童福祉法、難病法】

障害ＤＢ、難病ＤＢ及び小慢ＤＢについて、障害福祉サービス等や難病患者等の療養生活の質の向上に資するため、第三者提供の仕組み等の規定を整備する。

６．その他【障害者総合支援法、児童福祉法】

① 市町村障害福祉計画に整合した障害福祉サービス事業者の指定を行うため、都道府県知事が行う事業者指定の際に市町村長が意見を申し出る仕組みを創設する。
② 地方分権提案への対応として居住地特例対象施設に介護保険施設を追加する。 等

このほか、障害者総合支援法の平成30年改正の際に手当する必要があった同法附則第18条第２項の規定等について所要の規定の整備を行う。

障害者等の地域生活や就労の支援の強化等により、障害者等の希望する生活を実現するため、①障害者等の地域生活の支援体制の充実、②障害者の多様な就労ニー
ズに対する支援及び障害者雇用の質の向上の推進、③精神障害者の希望やニーズに応じた支援体制の整備、④難病患者及び小児慢性特定疾病児童等に対する適切な医
療の充実及び療養生活支援の強化、⑤障害福祉サービス等、指定難病及び小児慢性特定疾病についてのデータベースに関する規定の整備等の措置を講ずる。

改正の趣旨

障害者の日常生活及び社会生活を総合的に支援するための法律等の一部を
改正する法律（令和４年法律第104号）の概要
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難病・小慢データベースのイメージ

難病・小慢データベースの法定化
（令和6年4月1日施行）

◼ 難病・小慢データベースの法的根拠が新設され、国による情報収集、患者等の同意を前提とした都道府県

等の国への情報提供義務が規定された。

◼ また、安全管理措置、第三者提供ルール等の諸規定が新設され、他の公的データベースとの連結解析も可

能とされた。

◼ 難病データベースについては、登録対象者を拡大し、軽症の指定難病患者もデータ登録が可能とされた。

改正の概要

難病・小慢データベースへ登録

受診
利用申請

研究者等

業務
委託

データ提供

難病・小慢
データベース

指定医

自治体

患者

厚生労働省

診断書

医療費助成の申請
データ登録の同意受給者証交付

（※）基盤研：国立研究開発法人医薬基盤・健康・栄養研究所、成育：国立研究開発法人国立成育医療研究センター

難
病
は
基
盤
研

（
予
定
）

小
慢
は
成
育
（
予
定
）

意見を聴取
難病：厚生科学審議会
小慢：社会保障審議会

◼ 法定化により、新たに他の公的DBとの連結解析に対応する必要があるなど、新たにデータ提供に関する

ガイドラインを策定する必要があるため、データ提供に関する有識者会議を立ち上げてはどうか。

◼ 当該有識者会議においては、ガイドラインの他、研究成果の公表の在り方や、データの第三者提供に係る

手数料の額、手数料を免除する対象者の範囲についても議論してはどうか。

今後の対応（案）

令和５年
７月10日

第７０回厚生科学審議会疾病対策部会難病対策
委員会・第１回社会保障審議会小児慢性特定疾
病対策部会小児慢性特定疾病対策委員会

資料１
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（参考）指定難病患者データ及び小児慢性特定疾病児童等
データの提供に関するガイドライン等

⚫ 現行のガイドラインは、合同委員会でとりまとめた「指定難病患者データベースと小児慢性特定疾病児童等

データベースの当面の利活用の在り方について」に基づき、｢指定難病患者データ及び小児慢性特定疾病児童等

データの提供に関する有識者会議｣において、専門的な観点から検討が行われた。

指定難病患者データ及び小児慢性特定疾病児童等データの

提供に関するガイドライン（平成31年２月）

（主な内容）

○ ガイドラインの目的

○ 難病等患者データの提供に際しての基本原則

○ 難病患者データの提供依頼申出手続

・提供依頼申出者の範囲

○ 提供依頼申出に対する審査

・難病等患者データの提供先の範囲

・審査基準

○ 提供が決定された後の難病等患者データの手続

○ 難病等患者データの提供後の利用制限

○ 難病等患者データの利用後の措置等

○ 提供依頼申し出者による研究成果等の公表

・研究成果の公表に当たっての留意点

○ 難病等患者データの不適切利用への対応

○ 厚生労働省による実地監査

指定難病患者データ及び小児慢性特定疾病児童等データ

の提供に関する有識者会議

○ 目的

厚生労働省健康局長が参集を求める有識者により、指定難病患者データ
ベース及び小児慢性特定疾病児童等データベースの利活用の運用に関し、
専門的な観点から検討を行うことを目的として開催

○ 検討事項

（１）データ提供の可否に係る審査基準

（２）審査会の運営方法

（３）その他データベースの利活用の運用に関する専門的事項

○ 構成員（※所属役職等は当時のもの）

五十嵐 隆 国立成育医療研究センター理事長

加藤 源太 京都大学医学部附属病院 診療報酬センター 副センター長

神里 彩子 東京大学 医科学研究所 先端医療研究センター生命倫理研究分野 准教授

千葉 勉 関西電力病院 病院長

樋口 範雄 武蔵野大学 法学部 法律学科 特任教授

三谷 絹子 獨協医科大学 医学部 内科学（血液・腫瘍）教授

森 まどか 国立精神・神経医療研究センター病院 神経内科 診療部第二神経内科 医長

康永 秀生 東京大学大学院医学系研究科 公共健康医学専攻臨床疫学・経済学 教授

山本 隆一 一般財団法人 医療情報システム開発センター 理事長

令和５年
７月10日

第７０回厚生科学審議会疾病対策部会難病対策
委員会・第１回社会保障審議会小児慢性特定疾
病対策部会小児慢性特定疾病対策委員会

資料１
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◼ 二十六 難病の根治に向けた研究、治療法の確立に資するデータベースの構築を図るため、データ登録の

促進に努めるとともに、オンライン化を始めとした事務手続の簡略化を図ること。また、取り扱うデータ

は遺伝情報等が含まれることから、登録データのセキュリティ対策には万全を期すとともに、利活用の範

囲については慎重に検討すること。

衆議院厚生労働委員会（令和４年11月18日）

◼ 二十九 難病の根治に向けた研究、治療法の確立に資するデータベースの構築を図るため、データ登録の

促進に努めるとともに、オンライン化を始めとした事務手続の簡略化を図ること。また、取り扱うデータ

は遺伝情報等が含まれることから、登録データのセキュリティ対策には万全を期すとともに、利活用の範

囲については慎重に検討すること。さらに、登録者証のマイナンバーとの連携に当たっては、疾病情報を

基にした偏見や差別につながらないよう十分に留意すること。

参議院厚生労働委員会（令和４年12月８日）

障害者の日常生活及び社会生活を総合的に支援するための法律等の一部を
改正する法律案の附帯決議（抜粋）
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難病・小慢対策の見直しに関する意見書（ポイント）

基本的な考え方

難病法の基本理念にのっとり、難病の克服を目指し、地域社会で尊厳を持って他の人々と共生することを妨げられないことを旨として、総合的な施策を講じる。

研究・医療の推進（良質かつ適切な医療の充実）

○ 円滑に医療費助成が受けられる仕組みの導入

助成開始の時期を申請時点から重症化時点に前倒しする。
※ 都道府県等の事務負担等に与える影響や、患者等にとってもできる限り早期の申請・認定が望ましいこと、他制度とのバランスを踏まえ、前倒し期間に上限を設ける。

具体的な上限は、申請日から１ヶ月前までが考えられるが、病状や指定医の状況によっては難しい場合があり得ることも踏まえ検討すべき。

○ データベースの充実と利活用について

個人情報保護に十分に配慮しつつ、治療研究に有用なデータの提供が促進されるよう、難病ＤＢ・小慢ＤＢについて法律上の規定を整備する。
※ 提供する情報の内容はこれまでと同様。第三者提供の範囲は、民間事業者も含め、審査会で判断。
※ 想定される法律上の規定は、第三者提供のルール、安全管理措置、指導監督、罰則等。

○ 医療費助成の申請をしない患者の登録の仕組みの導入

医療費助成の申請をしない患者についても、データを登録することができる仕組みを設ける。
※ 患者のデータ登録の流れ、登録項目は、医療費助成対象者と同様。登録の頻度も医療費助成対象者と同様にすることを基本に、患者の事務負担と研究の意義の
バランスを踏まえて検討。データの研究利用に関する同意は医療費助成を行う地方自治体が取得。小児慢性特定疾病は、指定難病に当たる疾病など、軽症者の
データ収集の必要性が高いと考えられる疾病から導入することが考えられる。

地域共生の推進（療養生活支援の強化）

○ 地域における支援体制の強化

・ 難病相談支援センターの連携先として、福祉や就労支援機関を法令に明記する。

・ 慢性疾病児童等地域支援協議会を法令上に位置付けるとともに、難病対策地域協議会との連携についても法令上明確にする。

○ 小児慢性特定疾病児童等自立支援事業の強化

・ 現状把握→課題分析→任意事業の企画・実施という流れを作るため、地域の実態把握を自治体の必須事業とする。

・ 任意事業の実施率向上を図るため、任意事業の努力義務化を積極的に検討する。

○ 「登録者証」（仮称）の発行

・ データを登録した患者に、「登録者証」（仮称）を発行することが適当と考えられる。

・ 「登録者証」（仮称）には、地域で利用できるサービスの情報を記載するほか、医師の診断書に代わるものとして取り扱うことができるよう、関係者に

働きかける。
※ 「登録者証」（仮称）の交付目的は、「治療研究の推進」と「療養生活の環境整備」の２つ。
※ 交付目的、患者の利便性、関係者の事務負担等を踏まえ、地方自治体が発行することが考えられる。

厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会・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とりまとめ（令和３年７月）

（項目１－１）

（項目１－２）

（項目１－３）

（項目２－１）

（項目２－２）

（項目２－３）
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令和５年
７月10日

第７０回厚生科学審議会疾病対策部会難病対策
委員会・第１回社会保障審議会小児慢性特定疾
病対策部会小児慢性特定疾病対策委員会

参考資料
１-１（一
部改変）



難病DB・小慢DBの主な変更点

匿名データの第三者提供先・活用できる業務の範囲

他のDBとの連結解析

現在 令和６年度以降

＜提供対象者＞
○ 原則、厚労省、地方公共団体、厚労省又は文科省
が補助を行う研究事業の実施者のみであり、製薬企
業等の民間企業は提供不可
➡ 過去に、製薬企業等に提供した実績はない

＜活用可能な業務の範囲＞
○ 厚労省又は文科省が補助を行う研究事業の実施者
は、難病等患者データを用いて研究を行う場合等に
限定
➡ 結果的に、患者疫学情報の把握にのみ活用（患
者数、発病年齢、男女比、症状の分布、診療実態
など）

＜提供対象者＞
○ 製薬企業等の民間企業に対しても、提供可能

＜活用可能な業務の範囲＞
○ 難病・小慢の患者に対する医療・福祉の分野の研
究開発に資する分析等に活用可能（特定の商品・役
務の広告又は宣伝に利用するために行うものを除
く。）
➡ 例えば、創薬において、開発したい治療薬の対
象患者の概要把握（治験の実行可能性等）、治験
で使用するアウトカム指標の検討などに活用可能

現在 令和６年度以降

○ 難病DB・小慢DBの連結・提供のみ可能 ○ 他の公的DBとの連結・提供することも可能

19



製薬企業における難病DB・小慢DBのデータ活用（イメージ）

製薬企業の研究開発においては、主に、①特定の患者群に係る疫学情報の整理・把握や、②個別の患者の新たな

データの収集・患者へのアプローチに向けた情報の把握・分析、などに活用できる可能性がある。

20

活用の目的 期待される活用例

①特定の患者群に係る
疫学情報の整理・把握
（Retrospective）

○ 開発したい治療薬の対象疾患の全体患者数や状態別患者数等により、市場規模、治験

の実行可能性を評価できる可能性がある。

○ 患者全体の疾患活動性スコアや重症度分類の経時的変化をまとめた情報等により、対

象疾患の自然歴の全体的な傾向を把握できる可能性がある。

○ 患者の年齢層や性別、症状、遺伝子型等の区分ごとの疾患活動性スコアや重症度分類

の経時的変化の情報等により、対象疾患の詳細な自然歴を把握できる可能性がある。

○ 個別の患者の症状スコア、疾患活動性スコア、重症度分類等の治療効果のアウトカム

指標になり得る実際のデータの把握や、各データの平均値や標準偏差等の各種統計量を

評価すること等により、治験における適切なアウトカム指標（サロゲートエンドポイントを

含む）の設定、必要サンプルサイズの算出に利用できる可能性がある。

○ 患者個々の背景情報とその後の経過等を参照することで、治験へのエントリーの適格

基準の適切な設定に役立てられる可能性がある。

②個別の患者の新たな
データの収集・患者への
アプローチに向けた情報

の把握・分析
（Prospective）

○ 対象疾患を多く診断・治療している医療機関の分布状況等を把握・分析することによ

り、患者細胞・組織等の研究サンプルの採取依頼等を行う際や、医療機関に対する治験

への参入依頼や実施している治験の情報提供を行う際の参考データとして有用である可

能性がある。



（参考）難病DBの登録状況（令和4年度末：4 0 0万件）
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（参考）全身性強皮症の臨床調査個人票

22

治療薬、投与量、治療効果等

部位別の状況

重症度や人工呼吸器の状況



（参考）
現在の難病DB活用事例

23（出典）ベーチェット病診療ガイドライン2020（https://minds.jcqhc.or.jp/n/med/4/med0426/G0001177）

https://minds.jcqhc.or.jp/n/med/4/med0426/G0001177


改正法による匿名データ利用者の義務等について

改正法により、匿名データ利用者に対しては、その情報の取扱いに関する義務等が課されることとなるが、義務

の適切な履行を図るため、厚生労働大臣による立入検査や是正命令に関する必要な規定が整備されている。

また、匿名データに係る不適切な利用等に対しては、必要な罰則規定が設けられている。

24

匿名データ利用の際の義務等 違反した場合の対応

＜照合等の禁止＞

○ 本人を識別する目的での他の情報との照合等の禁止

（難病法第27条の３、児福法第21条の４の３）

＜立入検査等＞

○ 報告・帳簿書類の提出命令、義務違反に係る立入

検査、是正命令

（難病法第27条の７・第27条の８、

児福法第21条の４の７・第21条の４の８）

＜罰則＞

○ 匿名データの内容をみだりに他人に知らせ又は不

当な目的に使用した者・厚労大臣による是正命令に

違反した者は１年以下の拘禁刑若しくは50万円以下

の罰金に処し又はこれを併科する（難病法第45条、

児福法第60条の３）

○ 厚労大臣による報告の求めや立入検査等に対し、

適切な対応を行わない者は50万円以下の罰金に処す

る（難病法第46条、児福法第61条の５）

＜消去＞

○ 利用する必要がなくなった場合の情報の消去

（難病法第27条の４、児福法第21条の４の４）

＜安全管理措置＞

○ 情報の漏洩等の防止のための安全管理措置

（難病法第27条の５、児福法第21条の４の５）

＜不当利用等の禁止＞

○ 知り得た匿名データの内容をみだりに他人に知らせ

ること又は不当な目的での利用することの禁止

（難病法第27条の６、児福法第21条の４の６）



参考資料

25



指定難病患者データベースに関する規定
○ 難病法において、調査及び研究の推進に関する国の責務が規定されている。
○ 基本方針において、データベースの構築に関する具体的な事項（データの提供、収集に関する患者・
指定医の努力義務、他のデータベースとの連携、製薬企業等における利活用等）が規定されている。

○難病の患者に対する医療等に関する法律（抄） （平成26年法律第50号）
（国及び地方公共団体の責務）
第三条
３ 国は、難病に関する調査及び研究並びに難病の患者に対する医療のための医薬品及び医療機器の研究開発の推進を図るための体制を整備し、国

際的な連携を確保するよう努めるとともに、地方公共団体に対し前二項の責務が十分に果たされるように必要な技術的及び財政的援助を与えるこ
とに努めなければならない。

第二十七条 国は、難病の患者に対する良質かつ適切な医療の確保を図るための基盤となる難病の発病の機構、診断及び治療方法に関する調査及び
研究を推進するものとする。

○難病の患者に対する医療等の総合的な推進を図るための基本的な方針（平成27年厚生労働省告示第375号）
第２ 難病の患者に対する医療費助成制度に関する事項
（１）基本的な考え方について

難病の患者に対する医療費助成制度は、法に基づいて適切に運用することとし、医学の進歩等の難病を取り巻く環境に合わせ適宜その運用を見
直すとともに、本制度が難病に関する調査及び研究の推進に資するという目的を踏まえ、指定難病の患者の診断基準や重症度分類等に係る臨床情
報等（以下「指定難病患者データ」という。以下同じ。）を適切に収集する。

（２）今後の取組の方向性について
イ （中略）国は、指定難病患者データの収集を行うため、医療費助成の対象とならない指定難病の患者を含む指定難病患者データに係るデー

タベース（以下「指定難病患者データベース」という。以下同じ。）を構築する。指定難病患者データベースの構築及び運用に当たっては、
国及び都道府県は、個人情報の保護等に万全を期すとともに、難病の患者は、必要なデータの提供に協力し、指定医は、正確な指定難病患
者データの登録に努める。

第５ 難病に関する調査及び研究に関する事項
（２）今後の取組の方向性について

ウ （中略）指定難病患者データベースの構築に当たっては、小児慢性特定疾病のデータベースや欧米等の希少疾病データベース等、他のデー
タベースとの連携について検討する。

第６ 難病の患者に対する医療のための医薬品、医療機器及び再生医療等製品に関する研究開発の推進に関する事項
（２）今後の取組の方向性について

ウ 研究者及び製薬企業等は、指定難病患者データベースに集められた指定難病患者データ等を活用しつつ、医薬品、医療機器及び再生医療等
製品に関する研究開発、副作用等の安全性情報収集に積極的に取り組む。

令和３年
６月30日

第６８回厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員
会・第４７回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
参考資料

26



○児童福祉法（抄）（昭和22年法律第164号）

第二十一条の四 国は、小児慢性特定疾病の治療方法その他小児慢性特定疾病その他の疾病にかかっていることにより長期にわたり療養を必要とす

る児童等（第三項及び次条において「疾病児童等」という。）の健全な育成に資する調査及び研究を推進するものとする。

○小児慢性特定疾病その他の疾病にかかっていることにより長期にわたり療養を必要とする児童等の健全な育成に係る施策の推進を図るための基本

的な方針（抄）（平成27年厚生労働省告示第431号）

第２ 小児慢性特定疾病医療費の支給に関する事項

二 小児慢性特定疾病医療費の支給の目的が、小児慢性特定疾病児童等の健全な育成の観点から、患児の家庭に対する経済的支援を行うとと

もに、小児慢性特定疾病に関する調査及び研究の推進に資することであることに鑑み、国は、小児慢性特定疾病医療費の支給の申請に係る

小児慢性特定疾病児童等についての臨床データを収集し、管理及び活用を行うため、小児慢性特定疾病児童等に係る医学的データベース

（以下「小児慢性特定疾病児童等データベース」という。）を構築する。小児慢性特定疾病児童等データベースの構築及び運用に当たって

は、国及び都道府県等は、個人情報保護等に万全を期す・・（以下略）

第６ 疾病児童等の健全な育成に資する調査及び研究に関する事項

二 国は、小児慢性特定疾病に関する研究の推進に資するよう、指定難病患者データベース（難病の患者に対する医療等の総合的な推進を図

るための基本的な方針第二(2)イに規定する指定難病患者データベースをいう。）の構築と連携しながら、小児慢性特定疾病児童等データ

ベースを構築する。

三 国は、小児慢性特定疾病児童等データベースを構築し、小児慢性特定疾病に関する調査及び研究に有効活用できる体制に整備する。

四 国及び都道府県等は、小児慢性特定疾病に関する研究への活用のため、小児慢性特定疾病児童等のデータを研究機関に提供するに当たっ

ては、個人情報の保護に十分配慮するよう努める。

小児慢性特定疾病児童等データベースに関する規定
○ 児童福祉法において、調査及び研究の推進に関する国の責務が規定されている。
○ 基本方針において、データベースの構築に関する具体的な事項（指定難病患者データベースとの連
携等）が規定されている。

令和３年
６月30日

第６８回厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員
会・第４７回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
参考資料
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２ 事業の概要・スキーム等

１ 事業の目的

難病対策の推進のための患者データ登録整備事業

令和４年度補正予算額 5.5億円

指定難病等の医療費助成の支給認定申請の際に都道府県等に提出される臨床調査個人票等の情報を登録する指定難病患者データベース及び小児慢性特
定疾病児童等データベース（難病DB等）について、関係審議会により難病法及び改正児童福祉法施行５年後見直しの方向性を整理した「難病・小慢対
策の見直しに関する意見書」に基づき、都道府県等から指定された指定医からの診断書オンライン登録を実現するための改修等を行う。

【事業概要】

➢ 難病DB等に関して、現行DBの運用に加え、本格運用に向けて以下業務
を行う。

（１） 本格運用に向けたシステム整備

（２） 難病法及び改正児童福祉法施行５年後見直しの検討過程で生じた
臨床調査個人票等の内容改正等の反映

（３）本年8月に発生した指定難病患者DBからの個人情報流出事案をふ
まえ、再発防止を図るためのCSVデータのRDB（リレーショナル
DB）化 等

【実施主体、補助率等】

【効果】

➢ 難病対策等に関する医療費助成の支給認定業務のDX化が促進される。

令和５年度予算額 12億円 （15億円）※（）内は前年度当初予算額

国 民間団体等

委託

・医療費助成の申請
・データ登録の同意

【データベース登録のオンライン化後のデータ登録の流れ】

研究者等

難病DB等

難
病
指
定
医
等

自
治
体

受給者証交付

難
病
患
者
等

厚生労働省

業
務
委
託

受診

診断書

利用申請 データ提供

支給認定等
のオンライン

登録

登録センター

診断情報等
オンライン
登録

令和５年
７月10日

第７０回厚生科学審議会疾病対策部会難病対策
委員会・第１回社会保障審議会小児慢性特定疾
病対策部会小児慢性特定疾病対策委員会

参考資料
２
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審査方針（案）について

○ ｢指定難病患者データ及び小児慢性特定疾病児童等データの提供に関す
る有識者会議｣（以下、「有識者会議」という。）において取りまとめら
れた「指定難病患者データ及び小児慢性特定疾病児童等データの提供に関
するガイドライン」（以下、「ガイドライン」という。）に基づき審査を
行うこととする。

○ 個別審査については、研究計画内容及び個人情報の保護等の観点から非
公開の形式で行うこととする。

審査方針（案）

令和元年
10月25日

第１回指定難病患者データ及び小児慢性特定疾
病児童等データの提供に関するワーキンググ

ループ

資料３
（一部
改変）
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主な審査事項について（１）

主な審査事項 審査内容

基本情報
提供依頼申出者、依頼申出者の所属、研究課題、所属機関、代
理人、所属機関の倫理審査の承諾の有無を確認

１．ガイドライン等の了承の
有無

本ガイドライン及び難病等患者データの提供に関し厚生労働省
がホームページ等で周知した内容を了承していることを確認

２．所属機関の了承の有無 所属機関が了承していること、様式１－１の確認

３．利用目的
研究の名称、研究の必要性、研究の概要、研究の計画及び実施
期間、他の情報との照合の有無、外部委託の希望、成果の公表
方法、公表される内容

４．提供するデータの内容
抽出対象期間、疾病名、利用項目、研究内容に鑑みて最小限で
あるとする根拠

５．利用場所、保管場所及び
管理方法

利用場所・保管場所、管理方法等、チェックしていない項目に
ついての理由等
運用フロー図、リスク分析・対応表、運用管理規定、自己点検
規定、所属組織の個人情報保護に関する規定を確認

６．データの利用期間 原則２年以内の間で、必要最小限の期間

令和元年
10月25日

第１回指定難病患者データ及び小児慢性特定疾
病児童等データの提供に関するワーキンググ

ループ
資料３
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主な審査事項について（２）

主な審査事項 審査内容

７．データを取り扱う者
利用者（提供依頼申出者を含む。）について全員の氏名、所属、
職名及び利用場所を確認。研究機関の在職証明書・在学証明書
等を確認

８．過去の実績
当該研究に関連する分野における提供依頼申出者又は利用者の
過去の実績を証する資料を確認

９．現に提供を受け今後提供
を依頼する予定の他のデータ

現に提供を受けている場合は、措置報告書又は利用実績報告書
の提出予定日を確認

１０．過去の提供履歴 有無、有りの場合その内容・期間、罰則の適用の有無

１１．データの提供方法 提供の方法（媒体）、希望するファイル数、データの受取方法

令和元年
10月25日

第１回指定難病患者データ及び小児慢性特定疾
病児童等データの提供に関するワーキンググ

ループ
資料３


