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Ⅰ. はじめに 

我が国において、がんは昭和 56（1981）年より死因の第１位であり、重大な

課題となっていることから、がん対策を推進するためがん対策基本法（平成 18

年法律第 98 号。以下「基本法」という。）が平成 18 年６月に制定され、基本法

に基づき「がん対策推進基本計画」が平成 19 年６月に閣議決定された。この基

本計画に基づきがん対策を推進することで、がんの年齢調整死亡率（75 歳未満）

の減少など一定の成果が得られたが、一方で希少がんについては、患者が少な

く、専門とする医師や医療機関も少ないことから、診療ガイドラインの整備や

有効な診断・治療法を開発し実用化することが難しく、現状を示すデータや医

療機関に関する情報も少ない等の課題が明らかになった。また、希少がんは個々

のがん種としては頻度が低いものの、希少がん全体としてはがん全体の一定の

割合を占めるとの指摘もあることから、対策が必要とされた。 

このような現状を踏まえ、希少がんについては、平成 24 年６月に閣議決定さ

れた２期目のがん対策推進基本計画（以下「基本計画」という。）における取り

組むべき施策として、「患者が安心して適切な医療を受けられるよう、専門家に

よる集学的医療の提供などによる適切な標準的治療の提供体制、情報の集約・

発信、相談支援、研究開発等のあり方について、希少がんが数多く存在する小

児がん対策の進捗等も参考にしながら検討する。」と示された。 

平成 27 年３月、厚生労働省健康局に「希少がん医療・支援のあり方に関する

検討会」（以下「検討会」という。）を設置し、希少がん医療・支援のあり方に

ついての検討に着手した。検討会においては、構成員や参考人によるヒアリン

グを行い、希少がん患者・家族、医師、医療従事者、といったそれぞれの立場

から見た現状・課題を整理し、希少がん医療・支援のために今後必要となる方

策等についてとりまとめた。 

 

  



 

- 3 - 
 

Ⅱ. 定義 

これまで我が国において、希少がんについて明確な定義は存在しなかった。

そこで、今後希少がん対策を講じるに当たって、まず希少がんの定義を整理す

る必要があった。 

海外での定義は分類や算定方法、定義も様々である。米国で開催された

National Cancer Institute1(NCI)における希少がんのワークショップでは、部

位を主とした分類（一部組織型も加味）を用い、成人のがんで性別ごとに人口

10 万人当たり 15 例未満の罹患率を、欧州の関連学会の連合プロジェクトである

RARECARE2では、部位と組織型による詳細な分類を設定し、全人口で 10 万人当た

り６例未満の罹患率を、それぞれ希少の定義としている。本報告書では、こう

した海外の定義を参考にし、以下２つの条件に該当するがん種を、政策的な対

応を要する希少がんとして扱うこととした。 

 

 概ね罹患率3（発生率）人口 10 万人当たり６例未満（分類は RARECARE 分類

の Layer２4を参考とする。） 

 数が少ないため診療・受療上の課題が他のがん種に比べて大きい 
 

 

診療・受療上の課題とは特に①標準的な診断法や治療法が確立しているかど

うか。②研究開発、臨床試験が進んでいるかどうか。③既に診療体制が整備さ

れているかどうか5、といった点に着目することとした。 

なお、本報告書では、欧州の RARECARE 分類を参考として用いているが、我が

国における独自の希少がん分類を開発する必要があるという意見もあった。 

 

  

                                                   
1 National Cancer Institute(NCI)：米国国立がん研究所。 
2 RARECARE：欧州の希少がん関連学会の連合プロジェクトで、希少がんの定義、リストアップ、デー 

タ整理等を行っている。現在は RARECARENet というプロジェクトになっている。 
3 罹患率とは、1年間に人口 10 万人のうち何例罹患したかを算定した値。 
4 巻末資料１を参照。 
5 例えば５大がんの一亜型等、頻度が低いものの、診療体制が整っているものは原則想定されない。 
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Ⅲ. 取り組むべき課題 

 

１ 医療提供体制 

（１） 病理診断 

（現状及び課題） 

希少がんの病理診断においては、十分な症例数の経験を有する病理医等が少

ないため、病理診断が正確かつ迅速に行われない場合がある。現状では診断さ

れた病名が誤っている「完全不一致」や、病名は正しいが悪性度の診断が誤っ

ている「一部不一致」と呼ばれる診断が数多く存在すると推測され、治療開始

の遅延や予後の悪化につながっている。 

一方、こうした希少がんの病理診断を依頼するため国立研究開発法人国立が

ん研究センター（以下「国立がん研究センター」という。）や一般社団法人日本

病理学会（以下「日本病理学会」という。）の病理コンサルテーションシステム

等が存在するが、コンサルタントとして登録されている数少ない病理医に依頼

が集中し、結果的に診断の遅延につながることが懸念される。その他、診断に

必要な免疫染色等の高額な検査費用について、依頼を受けた病理医側が負担し

ているといった問題もある。 

 

（取り組むべき施策） 

日本病理学会と協力し、同会の病理情報ネットワークセンター6において、バ

ーチャルスライド7を用いたカンファレンスや個別の相談等、病理診断について

複数の病理医で相談可能なネットワークを構築し、加えて診断支援システムや

ソフトを整備し、病理医に対して周知することで、診断の質の向上を図るべき

である。また、バーチャルスライドのデータや病理診断教育講習会等の映像を

集積し、e-ラーニング等の教育用資料として広く活用出来るように整備するこ

と等、専門性の研鑽を行える体制づくりを進めていくことも検討すべきである。 

さらに、国立がん研究センターや日本病理学会と協力し、病理コンサルテー

ションにおいて依頼を受ける病理医の増員を図るため病理医が自分の専門分野

のコンサルタント8として登録するよう促すことを働きかけることや、コンサル

テーションに関する業務を円滑に進めるための事務局を整備することが必要で

ある。なお、こうしたコンサルテーションを継続して実施していくための費用

負担のあり方についても検討が必要である。 

 

                                                   
6 2012 年 11 月日本病理学会に設置された、学会員が自由に利用可能な、症例の共有、意見交換、議論の場。 
7 バーチャルスライド：顕微鏡画像をコンピュータに取り込み、デジタルデータとして閲覧可能にしたもの。 
8 コンサルタント：本報告書では、学会や医療機関等を通じて病理診断の依頼を受ける病理医師を示す。 
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（２） 治療 

（現状及び課題） 

希少がんは症例数が少なく、臨床研究や治験を進めにくいことから、標準的

治療の確立やガイドラインの策定が困難である。そのため近隣の病院を受診し

ても適切な治療を受けられないことが懸念される。また、希少がんに関する情

報が少ないため、専門的な医療機関を見つけるまでに時間がかかり、見つけて

も遠方のため、移動時間や交通費等の負担が大きい場合がある。 

平成 26年 11 月に内閣府が実施した「がん対策に関する世論調査」では、88.4％

の方が、希少がんの診療においては患者を集める仕組みが必要だと思う、と回

答する一方で、希少がんと診断され、自宅から離れた場所にしか専門的な病院

がない場合、その病院へ行くための時間が最大でどのくらいまでなら、その病

院を受診しようと思うか、という質問に対しては、77.3％の方が「片道３時間

未満」を希望しているという結果が得られている。 

 

 （取り組むべき施策） 

国立がん研究センターがん対策情報センターがん情報サービス（以下「がん

情報サービス」という。）のホームページ等を利用した的確な、疾患や病院等に

関する情報を提供することにより、患者が容易に専門的な医療機関を見つけら

れる環境を整備し、必要な集約化を促すべきである。 

また、後述の「希少がんワーキンググループ（仮称）」において、希少がんに

関する最新の情報や、各地域の現状の共有等を通じて、患者に対する適切な情

報の提供のあり方や、ガイドラインの策定等の対策を検討し、推進すべきであ

る。 

こうした取組により、入院を要する高度な治療等については専門的な医療機

関で行う一方、そのような治療等を行わない時期においては、移動等の負担の

少ない地元のがん診療連携拠点病院（以下「拠点病院」という。）やかかりつけ

医においても診療を継続できるよう、病病連携、病診連携の強化を図るべきで

ある。 

 

 

（３） 人材育成 

（現状及び課題） 

患者は医療機関に関する十分な情報を持っていないため、多くの医療機関に

分散して受診することとなり、経験が豊富な医師が育ちにくい。同時に、医師

以外の医療スタッフにおいても経験を積む機会が乏しいため、集学的医療に必

要な医療チームが育成されにくい。また、我が国の診療体制や専門医制度は、
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臓器別に分かれていることが多いが、希少がん医療では臓器全般の知識や技術

が求められるがん種も存在するため、希少がん医療に興味を持つ医師がいたと

してもキャリアパスが見えづらく、専門的に学びにくい環境にある。 

   

（取り組むべき施策） 

前述のとおり、希少がんに関する情報を集約・提供することで、必要な集約

化が期待される。こうした取り組みにより希少がんの経験を蓄積した医療機関

を確保し、これらの医療機関を起点として医師の教育・育成を行うべきである。

また、医師の教育を通じて、希少がんに対する集学的医療を提供できる医療チ

ームの育成にも繋がると考えられる。さらに、専門性の高い医療機関や医師、

拠点病院を中心に、かかりつけ医等に対して希少がんについての普及、啓発を

進めていくべきである。 

 

 

２ 情報の集約・発信 

（現状及び課題） 

都道府県がん診療連携拠点病院のがん相談支援センター、国立がん研究セン

ターがん対策情報センターがん情報サービスサポートセンターにおいて、院内

がん登録のデータに基づく「施設別がん登録件数検索システム」を活用した希

少がんの診療実績に関する情報提供が実施されている。しかし、検索システム

はがん診療連携拠点病院・地域がん診療病院のデータのみに限られており、ま

た、がん登録件数以外の詳細な希少がんの情報が集約されていないため、患者

は疾患について正しい知識を得ることが難しい。また、希少がんの患者団体の

存在を認知できずにいる患者も数多く存在すると考えられる。 

加えて、希少がんを専門とする医師や医療機関の所在も明らかでなく、患者・

家族及び医療従事者に周知されていないため、患者が病院を選択することが難

しい。同様に、相談を受けた医療従事者側も正しい情報を提供できていないと

考えられる。 

 

（取り組むべき施策） 

正確な情報を提供するために、希少がんを診療する医療機関に対して院内が

ん登録を実施するよう促すべきである。情報の正確性を確保するために、また、

がん登録実務者が円滑に業務を進められるように、国立がん研究センターにお

いて行われている研修等の支援を強化すべきである。 

がん情報サービスにおいては、希少がんの診療実績、専門的な医師、専門的

な医療機関、患者団体の情報、各自治体の取組、学会、研究会の情報、基礎研
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究、臨床研究、治験情報等をまとめ、提供するべきである。 

また、提供する情報の内容については、最新の情報を、情報の質を担保した

上で、患者視点を取り入れたわかりやすいホームページとするため、後述の「希

少がんワーキンググループ（仮称）」が主体となり、学会、専門家、患者団体等

からの意見を取り入れる機会を設けて、随時がん情報サービスに反映していく

べきである。こうした情報を活用し、かかりつけ医や相談員等の医療従事者が

患者を早期に適切な医療機関に繋ぎ、必要な情報を患者に提供することが期待

される。 

 

３ 相談支援 

（現状及び課題） 

平成 26 年１月に改訂された「がん診療連携拠点病院等の整備に関する指針」

において、都道府県がん診療連携拠点病院については、従来から拠点病院の指

定要件の１つである相談支援センターの業務内容に「希少がんに関しては適切

な相談を行うことができる医療機関への紹介を含め、相談支援を行うことが望

ましい。」が追加され、その機能が強化された。 

しかしながら、相談支援センターの相談員は、希少がんの知識や相談の経験

が乏しく、十分な相談支援体制が整備されたとは言い難い。現在、国立がん研

究センターの希少がんセンターに「希少がんホットライン」という電話相談窓

口が設けられ、臨床的判断に基づいた個別的な情報の提供と適切な受診・診療

行動へ支援する役割を担っている。「希少がんホットライン」への相談件数は多

く、月 100 名以上（平成 27 年４月現在）の患者、家族、医療従事者からの相談

に対し少数のスタッフで対応している。一方、「希少がんホットライン」の存在

を知らなかったという意見もあり、有用な取組であるにもかかわらず、十分に

周知されていないと考えられる。 

 

  （取り組むべき施策） 

   希少がんの相談について適切に対応できる相談員を育成するために、国立が

ん研究センターとの協力のもと、拠点病院に所属する相談員に対する研修のカ

リキュラムに、希少がんを盛り込むよう、検討するべきである。 

都道府県がん診療連携拠点病院においては、希少がんに関する相談について

地域の中心的役割を担う医療機関として、必要に応じて国立がん研究センター

希少がんセンターの「希少がんホットライン」と連携する等の適切な対応がで

きる相談員を教育、確保すべきである。 
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４ 研究開発 

（現状及び課題） 

我が国のがん研究については、基本計画に基づき、平成 26 年度から 10 か年

の「がん研究１０か年戦略」が定められている。その項目である「ライフステ

ージやがんの特性に着目した重点研究領域」の１つとして、「希少がん等に関す

る研究」が挙げられており、「希少がんを対象とした情報集積基盤を最大限活用

し、個々のがん種に着目した研究開発を推進することが重要である。その際、

希少がん研究により得られる知見が、他の多くのがん種に対しても適応可能で

ある可能性に留意することも重要である。」と記載されている。 

多施設共同研究グループである日本臨床腫瘍研究グループ（Japan Clinical 

Oncology Group : JCOG）では、希少がんに対する臨床試験を行っている。現在、

希少がんに関するグループとして、骨軟部腫瘍、脳腫瘍、皮膚腫瘍、頭頸部腫

瘍等のグループが存在し、一部の希少がんに関する研究・臨床試験の体制は整

備されている。しかし、希少がん全体としては、症例の少なさから臨床試験や

治験は進みづらく、新規治療、新規薬剤、医療機器開発の遅れ等が生じやすい。 

海外においては研究初期の段階から患者が参画し、研究のデザイン、結果の

レビュー、結果の広報を行うという仕組みもある。 

平成 27 年４月に発足した国立研究開発法人日本医療研究開発機構（Japan 

Agency for Medical Research and Development : 以下「AMED」という。）は、

これまで各省庁で行われてきた医療分野の研究開発について実用化を目指した

支援体制等が不十分であるという問題意識を背景とし、基礎から実用化までの

一貫した研究管理を行っている。AMED においても「がん研究１０か年戦略」で

希少がんが重点領域として位置づけられていることを踏まえて、「革新的がん医

療実用化研究事業」にて、希少がんに関する研究を公募、採択し推進すること

としている。 

 

 （取り組むべき施策） 

基礎研究、臨床試験、治験を含めた希少がんに関する研究開発の情報を集約・

発信し、必要な集約化を推進することで、希少がんに関する臨床試験や治験を

進めやすい環境につながることが期待される。また、症例の希少性から、疾患

毎のデータベース化も検討すべきである。AMED においても、引き続き重点領域

の１つとして希少がんに関する研究について新規治療や新規薬剤、医療機器の

開発につながる医師主導治験等を積極的に公募、採択し研究を支援する必要が

ある。その際、日本だけでは症例数が集積しづらいこと、また、研究成果の国

際的意義を高めるためにも、国際共同研究をより一層推進すべきである。 

また、希少がん患者のおかれている現状の把握や、心理的、社会的サポート
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に関する研究も必要である。 

研究者自身も、研究の内容に応じて、研究者と患者が協力して研究を進めら

れるよう、研究デザインや、研究結果のレビュー等患者が参画する仕組みを検

討していくべきである。 

 

 

Ⅳ. 希少がん対策に関する検討の場の設置 

本報告書を踏まえ、今後、希少がんに関する医療提供体制、情報の集約・発

信、相談支援、研究開発といった取組を進めるにあたり、実務的な内容を検討

するため、国立がん研究センターを事務局とし、関連学会、研究者、患者団体

等の希少がん対策関係者で構成される「希少がんワーキンググループ（仮称）」

を設置すべきである。ワーキンググループは、特定のがん種に絞り、臓器別や

疾患別等のネットワーク構築を進めること、希少がんに関する最新情報の収

集・提供やガイドラインの策定・普及を進めていくこと、希少がん対策の進捗

状況を評価するための評価項目等を検討することが求められる。また、ワーキ

ンググループにおける進捗状況は、国の検討会等に報告していくことが必要で

ある。今後患者に対する調査9を実施する際には、評価項目の内容を調査項目に

反映していくことや、拠点病院の現況報告書を通じて診療実態を把握すること

等も考慮すべきである。 

   

 

Ⅴ. おわりに 

基本計画に基づき、本検討会を設置し、医療従事者やがん患者、患者家族等

の有識者が希少がん医療・支援のあり方について検討を行った。 

検討会においてとりまとめられた今後推進すべき取組を実現するために、関

係者・機関が密に連携し、希少がん特有の課題に対応していく支援体制の構築

が求められる。  

                                                   
9例えば、厚生労働省研究班（平成 25 年度～26 年度）によって行われた「患者体験調査」があげられる。 
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希少がん医療・支援のあり方に関する検討会 開催実績 

 

○ 第１回（３月６日） 

 座長の選任について 

 今後の検討のすすめ方 

 希少がんの現状について 

 その他 

ヒアリング 

  東 尚弘参考人 

  川井 章参考人 

 

○ 第２回（３月 31 日） 

 希少がんの定義について 

 情報提供・相談支援のあり方について 

 その他 

ヒアリング 

  西舘 澄人構成員 

  馬上 祐子構成員 

  若尾 文彦参考人 

  加藤 陽子構成員 

 

○ 第３回（４月 27 日） 

 診療提供体制について 

 病理診断について 

 研究開発について   

 その他 

ヒアリング 

  西田 俊朗参考人 

  佐々木 毅構成員 

  福田 治彦参考人 

 

○ 第４回（５月 18 日） 

 希少がん医療・支援のあり方について 
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 とりまとめに向けた議論 

 その他 

ヒアリング 

  高橋 克仁参考人 

  眞島 喜幸参考人 

  佐藤 礼子参考人 

 

○ 第５回（６月 26 日） 

 希少がん医療・支援のあり方について 

 とりまとめに向けた議論 

 その他 

ヒアリング 

  今村 正之参考人 

  藤巻 高光参考人 

 

○ 第６回（７月 31 日） 

 希少がん医療・支援のあり方に関する検討会報告書（案）について 

 その他 
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「希少がん医療・支援のあり方に関する検討会」開催要綱 

 

 

１． 趣旨 

平成 24 年６月に閣議決定された２期目のがん対策推進基本計画において、 

希少がんについては、様々な希少がんが含まれる小児がんをはじめ、様々な臓器

に発生する肉腫、口腔がん、成人Ｔ細胞白血病など、数多くの種類が存在するが、

それぞれの患者の数が少なく、専門とする医師や施設も少ないことから、診療ガ

イドラインの整備や有効な診断・治療法を開発し実用化することが難しく、現状

を示すデータや医療機関に関する情報も少ないことが課題として指摘された。 

本検討会においては、希少がん患者が安心して適切な医療を受けられるよう、

専門家による集学的医療の提供などによる適切な標準的治療の提供体制、情報の

集約・発信、相談支援、研究開発等のあり方について、希少がんが数多く存在す

る小児がん対策の進捗等も参考にしながら検討することとする。 

 

２． 検討事項 

（１）希少がんの定義について 

（２）希少がんの診療提供体制のあり方について 

（３）情報の集約・発信について 

（４）相談支援について 

（５）研究開発について 

（６）その他 

 

３． その他 

（１）本検討会は健康局長が別紙の構成員の参集を求めて開催する。 

（２）本検討会には、構成員の互選により座長をおき、検討会を統括する。 

（３）本検討会には、必要に応じ、別紙構成員以外の有識者等の参集を依頼する

ことができるものとする。 

（４）本検討会は、原則として公開とする。 

（５）本検討会の庶務は、厚生労働省健康局がん対策・健康増進課が行う。 

（６）この要綱に定めるもののほか、本検討会の開催に必要な事項は、座長が健

康局長と協議の上、定める。 
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別 紙 

 

「希少がん医療支援のあり方に関する検討会」構成員 

 

 

岩本 幸英    九州大学大学院医学研究院臨床医学部門整形外科学分野 教授 

 

小村 健      医療法人財団健貢会総合東京病院口腔癌センター長 

 

加藤 陽子    国立研究開発法人国立がん研究センター希少がんセンター 

 

佐々木 毅    東京大学医学部人体病理学・病理診断学准教授 

 

西舘 澄人     NPO 法人 GISTERS 理事長 

 

馬場 秀夫    熊本大学大学院消化器外科教授 

 

○堀田 知光    国立研究開発法人国立がん研究センター理事長 

 

松本 誠一   公益財団法人がん研究会有明病院 

サルコーマセンター長兼整形外科部長 

 

道永 麻里    公益社団法人日本医師会常任理事 

 

馬上 祐子    小児脳腫瘍の会代表 

 

渡邉 俊樹    東京大学大学院新領域創成科学研究科教授   

 

 

 

（五十音順・○は座長） 
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