
（公 印 省 略） 
分医発第２０９６号 
令和７年９月４日 

 
 
 
 各郡市等医師会担当理事  殿 
 
 
 

大 分 県 医 師 会 
                      常任理事 井 上 雅 公 
 
 
 

診断基準等のアップデートにより支給認定範囲が狭まる 
可能性のある指定難病について 
 

今般、標記の件について厚労省より各都道府県等宛てに通知が発出された旨、日本

医師会から別紙の通り連絡がありました。 

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いただき､貴会関係医療

機関への周知方ご高配の程よろしくお願い申し上げます。 
 



日医発第 923号(健Ⅱ) 

令和７年９月２日 

 

都道府県医師会 

   担当理事 殿 

日本医師会常任理事 

佐原 博之 

  （公印省略） 

 

 

 

 診断基準等のアップデートにより支給認定範囲が狭まる可能性のある指定難病について 

 

 

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）に基づく医療費助成の対象

疾病に係る「令和６年度中及び令和７年度以降の診断基準等のアップデートに係る取扱い」につ

きましては、令和７年１月 28日付日医発第 1784号(健Ⅱ)及び令和７年３月５日付日医発第 2055

号(健Ⅱ)等により貴会宛てご連絡申し上げたところです。 

今般、厚生労働省より各都道府県等宛てに別添の事務連絡が発出され、本会に対しても周知方

依頼がありました。 

本事務連絡は、新たに改正の前後で対象者の支給認定範囲が狭まる可能性のある指定難病が報

告されたことを受け、これまで周知した疾病も含めて「狭まる可能性のある指定難病リスト」が

作成され、その対応について依頼するものです。 

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、郡市区医師会及び関係医療

機関に対する周知方について、ご高配のほどよろしくお願い申し上げます。 

 

（参考資料） 

〇令和６年度中及び令和７年度以降の診断基準等のアップデートに係る取扱いについて 

令和７年１月 28日付日医発第 1784号(健Ⅱ) 

〇令和６年度中及び令和７年度以降の診断基準等のアップデートに係る取扱いについて(追加) 

令和７年３月５日付日医発第 2055号(健Ⅱ) 



事

　

務

　

連

　

絡

令和７年８月２１日

公益社団法人

　

日本医師会

　

御中

厚生労働省健康・生活衛生局難病対策課

診断基準等のアップデートにより支給認定範囲が狭まる可能性のある指定難病につ

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。

　

指定難病の診断基準及び重症度分類のアップデートに係る審査等の実務上の取扱
いについては、「「指定難病に係る臨床調査個人票について」の一部改正に伴う審査等

の取扱いについて」（令和５年１１月 ２８日付け厚生労働省健康・生活衛生局難病対策
課事務連絡。以下「令和５年事務連絡」という。）、「令和６年度中及び令和７年度以降

の診断基準等のアップデートに係る取扱いについて」（令和７年１月１６日付け厚生労
働省健康・生活衛生局難病対策課事務連絡。以下「令和７年１月事務連絡」という。）

及び「令和６年度中及び令和７年度以降の診断基準等のアップデートに係る取扱いに

ついて （追加）」（令和７年２月

　

２６

　

日付け厚生労働省健康・生活衛生局難病対策課事

務連絡。 以下 「令和７年２月事務連絡」 という。） においてお示ししてきたところで

す。
今般、新たに改正の前後で対象者の支給認定範囲が狭まる可能性のある指定難病が
報告されましたので、別添のとおり各都道府県及び指定都市の難病対策担当課向けに

連絡をしております。
難病指定医及び協力難病指定医として御対応いただく医師に対して、別添事務連絡
について周知いただけるよう、 御配慮のほどよろしくお願いいたします。



事 務 連 絡  

令和７年８月 21日 

 

各 難病対策担当課 御中 

 

 厚生労働省健康・生活衛生局難病対策課 

 

 

診断基準等のアップデートにより支給認定範囲が狭まる可能性のある指定難病につ

いて 

 

難病対策の推進につきましては、平素より格別の御協力をいただき厚く御礼申し上

げます。 

指定難病の診断基準及び重症度分類のアップデートに係る審査等の実務上の取扱

いについては、「「指定難病に係る臨床調査個人票について」の一部改正に伴う審査等

の取扱いについて」（令和５年 11 月 28 日付け厚生労働省健康・生活衛生局難病対策

課事務連絡。以下「令和５年事務連絡」という。）、「令和６年度中及び令和７年度以降

の診断基準等のアップデートに係る取扱いについて」（令和７年１月 16 日付け厚生労

働省健康・生活衛生局難病対策課事務連絡。以下「令和７年１月事務連絡」という。）

及び「令和６年度中及び令和７年度以降の診断基準等のアップデートに係る取扱いに

ついて（追加）」（令和７年２月 26 日付け厚生労働省健康・生活衛生局難病対策課事

務連絡。以下「令和７年２月事務連絡」という。）においてお示ししてきたところで

す。 

今般、新たに改正の前後で対象者の支給認定範囲が狭まる可能性のある指定難病が

報告されましたので、これまで周知した疾病も含めて別紙 「狭まる可能性のある指定

難病リスト」を別紙のとおり作成しております。各都道府県、各指定都市の難病対策

担当課におかれましては、別紙を参照いただき、取扱いに遺漏なきようお願いいたし

ます。 

なお、リスト中の指定難病に係る申請について、以下のご対応をお願いします。 

（１）令和６年度中に申請され、不認定とされた場合 

①改正後の診断基準で不認定とされた場合でも、令和７年１月事務連絡「１．」のとおり、

改正前の診断基準で要件を満たす場合には認定とする 

②改正後の重症度分類で不認定とされた場合でも、令和７年１月事務連絡「１．」のとお

り、改正前の重症度分類で要件を満たす場合には認定とする 

（２）令和７年度以降に申請された場合（令和７年度中に申請され、不認定とされた

場合を含む） 

①診断基準が狭まるものについては、診断基準により支給認定の対象範囲が狭ま

る可能性があるところ、令和７年１月事務連絡「２－２．（特別の取扱い）」の

とおりの対応とする 

②重症度分類が狭まるものについては、令和７年１月事務連絡「２－１．（一般の

取扱い）」のとおりの対応とする  

都道府県 

指定都市 



＜別紙：狭まる可能性のある指定難病リスト＞ 

（追加分は下線部分） 

告示番号 21：ミトコ

ンドリア病 

診断基準について、旧基準では、症状が１項目＋検査・画像所見で１

項目以上を満たすものは probable と判定していたが、新基準では、①

遺伝学的検査、②病理学的検査、③生化学的検査のいずれも非該当の

場合、症状が１項目＋検査・画像所見で 1 項目のみを満たす場合は

possible と判定。 

告示番号 28：全身性

アミロイドーシス 

（１① 全身性 AL ア

ミロイドーシスに限

る。） 

診断基準について、旧基準では病理検査所見（＝組織生検でコンゴーレ

ッド染色陽性、偏光顕微鏡下にアップルグリーン色の複屈折を呈するアミロ

イド沈着を認める。）は診断において必須でなかったが、新基準では求める

ようになった。また、旧基準では生検で陽性であれば、その時点で Definite

と判定されていたが、新基準では生検で陽性であったとしても、｢臨床症候

及び検査所見｣を１項目以上満たすことが必須となった。 

告示番号 41：巨細胞

性動脈炎 

重症度分類について、従来、Ⅴ度に当てはまらない視力障害が存在す

る場合には重症度分類で III 度とされていた（※III 度以上が認定対

象）が、新たな重症度分類では、良好の方の眼の矯正視力が 0.3 未満

の場合に重症と判断することに変更されたため、軽度の視力障害の場

合は基準を満たさなくなった。 

告示番号 49：全身性

エリテマトーデス 

診断基準について、エントリー基準で抗核抗体 80 倍以上が追記され

た。  

告示番号 72：下垂体

性 ADH 分泌異常症 

重症度分類について、旧分類では「尿量」「尿浸透圧」「血漿 ADH 濃度」

「血清ナトリウム濃度」「皮膚・粘膜乾燥」のいずれかで判定していた

が、新分類では「尿量」「渇感障害を伴うもの」で判定。 

告示番号 74：下垂体

性 PRL 分泌亢進症 

・診断基準について、従来、PRL20ng/ml で一律に評価をしていたが、

施設基準値以上であることを確認することになった。 

・重症度分類について、従来、仮に PRL の基準値を満たさない場合で

も、臨床所見・画像所見の項目により中等症・重症とされていたが、新

たな重症度分類では、施設基準以上の PRL かつ主徴候が必要となった。 

告示番号 78： 

下垂体前葉機能低下

症 （D-2 成人 GH分

泌不全症に限る。） 

診断基準について、従来、｢主要所見｣で｢易疲労感や気力低下等｣及び

｢皮膚の乾燥や筋力低下等｣があれば、｢小児期発症の成長障害｣を伴わず

とも、｢検査所見｣の GH 分泌刺激試験において基準を満たせば認められて

いたが、新たな診断基準では｢症状｣で｢小児期発症の成長障害｣もしくは

｢頭蓋内器質性疾患の合併・既往歴・治療歴もしくは周産期異常の既往｣が

確認できない場合には、認められなくなった。   

告示番号 95：自己免

疫性肝炎 

重症度分類について、従来、肝実質の不均質化の画像検査所見が認め

られれば重症とされていたが、新たな重症度分類では、臨床検査所見

と肝性脳症・肝萎縮の臨床所見で判断することになった。 

 



日医発第 1784号(健Ⅱ) 

令和７年１月２８日 

都道府県医師会 

   担当理事 殿 

日本医師会常任理事 

佐原 博之 

  （公印省略） 

 

 

 

 令和６年度中及び令和７年度以降の診断基準等のアップデートに係る取扱いについて 

 

 

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）に基づく医療費助成の対象

疾病の診断基準及び重症度分類等（以下「診断基準等」という。）につきましては、令和６年４

月１日よりアップデートされた基準が適用されております。 

令和６年度以降の診断基準等及び臨床調査個人票の取扱いにつきましては、令和６年 12 月 18

日付日医発第 1592号(健Ⅱ)にて貴会宛てお送り申し上げたところです。 

今般、厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会での審議を踏まえ、改正の前後で対象者の

支給認定範囲が狭まる可能性がある疾患に係る令和６年度中及び令和７年度以降の取扱いにつ

いて、別添のとおり、厚生労働省より各都道府県等宛に事務連絡がなされ、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。  

また併せて、令和７年４月１日以降に全身性エリテマトーデス及び下垂体性 PRL分泌亢進症の

更新申請に係る臨床調査個人票を指定医が作成する際の記載要領（別添参考資料２）も作成され

ております。 

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、郡市区医師会及び関係医療

機関に対する周知方について、ご高配のほどよろしくお願い申し上げます。 
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事   務   連   絡 

令 和 ７ 年 １ 月 1 6 日 

    
公益社団法人 日本医師会 御中                       

 
 

厚生労働省健康・生活衛生局難病対策課 

 

 

令和６年度中及び令和７年度以降の診断基準等のアップデート 

に係る取扱いについて（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。 

  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）に基づく医療費助

成の対象疾病の診断基準及び重症度分類については、最新の研究成果等を踏まえ、令和

６年４月１日よりアップデートされた基準を適用しております。 

昨年 11 月及び 12 月の厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会での審議を踏ま

え、改正の前後で対象者の支給認定範囲が狭まる可能性がある疾患について、令和６年

度中及び令和７年度以降の取扱いについて別添のとおり各都道府県及び指定都市の難

病対策担当課に向けに連絡しております。 

あわせて、令和７年４月１日以降、全身性エリテマトーデス及び下垂体性 PRL分泌亢

進症の更新のための臨床調査個人票の作成時に参照いただく記載要領（別添参考資料２

「全身性エリテマトーデス及び下垂体性 PRL分泌亢進症に係る臨床調査個人票の記載要

領」）を作成しております。 

難病指定医及び協力難病指定医としてご対応いただく医師に対して、別添事務連絡及

び臨床調査個人票の記載要領について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。 

 

 



1 

 

事 務 連 絡 

令和７年１月 16 日 

 

各 難病対策担当課 御中 

 

 

厚生労働省健康・生活衛生局難病対策課 

 

令和６年度中及び令和７年度以降の診断基準等のアップデート 

に係る取扱いについて 

 

難病対策の推進につきましては、平素より格別の御協力をいただき厚く御礼

申し上げます。 

診断基準及び重症度分類のアップデートに係る対応については、「「指定難病

に係る臨床調査個人票について」の一部改正に伴う審査等の取扱いについて」

（令和５年 11 月 28 日付け厚生労働省健康・生活衛生局難病対策課事務連絡。

以下「令和５年事務連絡」という。）において、改正後の診断基準、重症度分

類及び臨床調査個人票（注）の取扱いをお示ししています。 

 

（注）「「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５年 11 月 28 日付け健生難発

1128 第１号厚生労働省健康・生活衛生局難病対策課長通知）等による改正後の診断基準、重症度分類及び

臨床調査個人票をいう。以下同じ。 

 

令和５年事務連絡では、アップデート後に支給認定の対象が狭まる疾患はな

い旨をご連絡しておりましたが、一部の疾患において、改正の前後で対象者の

支給認定範囲が狭まる可能性があることが明らかになっています。（別添参考

資料１） 

 

本件について、昨年 11 月及び 12 月の厚生科学審議会疾病対策部会難病対策

委員会での審議を踏まえ、令和６年度中及び令和７年度以降の取扱いについて

下記のとおり御連絡いたします。 

 

各都道府県、指定都市難病対策担当課（以下「担当課」という。）におかれ

ましては、本事務連絡に基づいて支給認定申請の審査を取り扱っていただくと

ともに、指定医及び患者への周知をお願いいたします。 

 

都道府県 

指定都市 



2 

 

記 

 

１．令和６年度における診断基準及び重症度分類並びに臨床調査個人票の取扱

いについて 

令和６年度中は、別添参考資料１に示す４疾患について、改正後の診断基

準及び重症度分類で不認定とされた場合でも、改正前の診断基準及び重症度

分類で要件を満たす場合には認定とするようお願いいたします。  

なお、既に不認定として結果を通知したものについては、担当課におい

て、過去の申請資料を再審査いただく（確認に当たっては、臨床調査個人票

の再提出は求めず、過去の認定結果から判断する、指定医に不足している検

査結果等を照会いただく）とともに、該当する申請者にご連絡いただくな

ど、患者・指定医の負担軽減にも御配慮をお願いいたします。  

 

２－１．令和７年度以降の診断基準及び重症度分類並びに臨床調査個人票の取

扱いについて（一般の取扱い） 

（１）対象となる患者 

別添参考資料１に示す４疾患のうち「巨細胞性動脈炎」及び「自己免疫性

肝炎」については、令和７年４月１日以降に作成された臨床調査個人票によ

る申請については、下記（２）のとおりの取扱いといたします。 

 

（２）診断基準及び重症度分類並びに臨床調査個人票の取扱い 

令和７年４月１日以降に作成された臨床調査個人票による申請については、

改正後の診断基準、重症度分類及び臨床調査個人票により審査を行うことと

し、改正前の診断基準、重症度分類及び臨床調査個人票は用いないものとし

ます。 

 

２－２．令和７年度以降の診断基準及び重症度分類並びに臨床調査個人票の取

扱いについて（特別の取扱い） 

 

（１）対象となる患者 

別添参考資料１に示す４疾患（別添参考資料１）のうち、「全身性エリテマ

トーデス」及び「下垂体性 PRL 分泌亢進症」の患者については、改正後の診

断基準により対象範囲が狭まる可能性があるところ、下記.（２）―（４）の

とおりの取扱いといたします。 

 

（２）診断基準及び重症度分類並びに臨床調査個人票の取扱い 
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令和７年４月１日以降に作成された臨床調査個人票による申請については、

改正後の診断基準、重症度分類及び臨床調査個人票を用い、以下のとおり申

請の受付及び審査をお願いいたします。 

 

① 指定医における取扱い（詳細は別添参考資料２を参照） 

 診断基準 重症度分類 臨床調査個人票における記載 

新 規

申請 

改正後の診断基準に基づき診

断を行う 

改正後の重症

度分類に基づ

き重症度の判

定を行う。 

通常どおり記載 

更 新

申請 

過去に認定済であることをも

って診断基準を満たしている

ものとし、右記のとおり臨床

調査個人票を記載する 

 「症状の概要、経過、特記す

べき事項など」欄に「認定

済」と記載 

 ＜診断のカテゴリー＞欄で

「非該当」となる場合は、チ

ェックを入れず空欄とする 

 その他も通常どおり記載（「診

断基準に関する事項」も含め

て全て記載する） 

 

なお、新規申請の場合であっても、指定医において、診療録、他の医療

機関からの情報提供、患者の持参する受給者証・登録者証等を元に、当該

患者が過去に支給認定を受けていたと判断した場合は、「症状の概要、経過、

特記すべき事項など」欄に「認定済」と記載して差し支えありません。 

 

② 都道府県等及び指定難病審査会における取扱い 

新規申請  改正後の診断基準、重症度分類、臨床調査個人票の記載に基づき審査

を行う。 

更新申請  改正後の診断基準、重症度分類、臨床調査個人票の記載に基づき審査

を行う。 

 臨床調査個人票の＜診断のカテゴリー＞欄が空欄であっても、「症状

の概要、経過、特記すべき事項など」欄の「認定済」の記載が確認で

きた場合は、診断基準を満たしているものとして審査を行う。 

 ただし、都道府県等や指定難病審査会で疑義が生じた場合は、これま

でどおり、指定医への照会を行うなど適切に対応する。 

 

（３）（参考）自治体間の転入・転出に伴う新規認定申請について 

  自治体間の転入・転出に伴う新規認定申請については、「特定医療費の支

給認定の実務上の取扱い」（平成 26 年 12 月 22 日付け健疾発１２２２第１

号厚生労働省健康局疾病対策課長通知別紙）の「７.受給者が転居した場合

の取扱いについて」でお示ししているとおり、医学的審査を行うことなく

申請日から転入先の都道府県等が定める日（転出元の都道府県等（医学的

審査を行った都道府県等に限る。）が行った支給認定の初日から起算して１
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年（特別の事情があると認められるときは１年６か月）を超えない範囲と

する。）までを有効期間とする新たな医療受給者証及び自己負担上限額管理

票を交付可能です。 

 

（４）患者及び指定医への周知方法について 

① 患者への周知について 

更新申請を行う患者に対しては、更新のお知らせ等を用いて周知をお

願いいたします。その際、別添参考資料２及び３をご活用ください。 

難病相談支援センター、申請窓口、申請書類を掲載する HP での情報提

供もお願いいたします。 

② 指定医への周知について 

管内の指定医に対しても、本事務連絡及び別添参考資料２の内容を周知

されるようお願いいたします。 

 

３．「特別の取扱い」の対象疾患について 

アップデートを行った疾患のうち、「全身性エリテマトーデス」及び「下

垂体性 PRL 分泌亢進症」以外の疾患についても同様に改正後の診断基準によ

り対象範囲が狭まる可能性が明らかになった場合には、審査前に難病対策課

まで御連絡をお願いいたします。 

 

４．令和８年度の診断基準及び重症度分類のアップデートについて 

 令和８年度以降も診断基準及び重症度分類のアップデートを予定しており

ます。当該改正の前後で対象者の支給認定範囲が狭まる可能性がある疾患が

判明した場合は、本事務連絡と同様の対応を検討する予定です。  
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＜参考資料１：改正の前後で対象者の支給認定範囲が狭まる可能性が指摘され

た疾患＞ 
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＜参考資料２：指定医向け＞ 

全身性エリテマトーデス及び下垂体性 PRL 分泌亢進症に係る 

臨床調査個人票の記載要領 

 

令 和 ７ 年 １ 月 1 6 日 

厚生労働省健康・生活衛生局難病対策課 

 

診断基準のアップデートにより、改正の前後で対象者の支給認定範囲が狭ま

る可能性がある疾患（全身性エリテマトーデス、下垂体性 PRL 分泌亢進症）が

明らかになっています。 

令和７年４月１日以降に両疾患の更新申請に係る臨床調査個人票の作成を行

う場合は下記の対応をお願いいたします。 

両疾患の患者の皆様にも添付のとおり【注：参考資料３】ご連絡しておりま

すので、ご承知おきください。 

 

記 

 

（1）. 用いる臨床調査個人票について 

最新の臨床調査個人票（厚生労働省又は難病情報センターHP に掲載のもの）を

使用してください。 

 

（2）. 全体の記入方法について 

下記（３）～（６）以外の記載欄については、通常の患者と同様に記載してく

ださい。 

 

（3）. 「診断基準に関する事項」各項目の記載について 

新規申請を行う患者、更新申請を行う患者に関わらず、各項目を記載してくだ

さい。 

 

（4）. ＜診断のカテゴリー＞欄の記載について 

① 新規申請を行う患者、更新申請を行う患者に関わらず、最新の診断基準に

基づいて記載してください。 

② 更新申請を行う患者について、「非該当」となる場合には、「非該当」には

チェックを付けず、＜診断のカテゴリー＞欄を空欄としてください。 

③ また、新規申請を行う患者について、「非該当」となる場合でも、（６）に

基づき「認定済」と記載する場合は、「非該当」にはチェックを付けず、＜

診断のカテゴリー＞欄を空欄としてください。 

※＜診断のカテゴリー＞欄が空欄であることをもって患者が申請を控えること

がないようご配慮いただければ幸いです。 
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（5）. 「重症度分類に関する事項」各項目の記載について 

新規申請を行う患者、更新申請を行う患者に関わらず、最新の重症度分類に基

づいて各項目を記載してください。 

 

（6）. 「症状の概要、経過、特記すべき事項など」欄について 

① 更新申請を行う患者については、鑑別診断が付かない限り、「認定済」と記

載して下さい。 

② 新規申請を行う患者について、診療録、他の医療機関からの情報提供、患

者の持参する受給者証・登録者証等を元に、当該患者が過去に支給認定を

受けていたと判断した場合は、「認定済」と記載しても差し支えありません。 
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＜参考資料３：患者向け＞ 

 

指定難病「全身性エリテマトーデス」、「下垂体性 PRL 分泌亢進症」について

特定医療費の支給認定を受けていた皆様へ 

 

 

指定難病の診断基準については、最新の医学的知見を反映したアップデート

が行われています。  

「全身性エリテマトーデス」及び「下垂体性 PRL 分泌亢進症」については、

当該アップデートにより、診断にあたり満たすべき基準の追加や変更などが行

われました。 

 

更新に際して、既に当該指定難病に認定されている患者様については、引き

続き対象とすることとしています。 

 

つきましては、担当の指定医には、令和７年４月１日以降に更新申請に用い

る臨床調査個人票の作成をされる際には、「症状の概要、経過、特記すべき事

項など」欄に「認定済」と記載いただくことを依頼する旨、厚生労働省からご

連絡しており、患者様にとって不利益が生じないような取扱いをしております。 

 

御迷惑をおかけして大変申し訳ありませんが、何とぞよろしくお願いいたし

ます。 

 

 

令 和 ７ 年 １ 月 1 6 日 

厚生労働省 健康・生活衛生局 難病対策課 

 



令和６年12月26日

健康・生活衛生局

難病対策課

資料１ 既存の指定難病に対する医学的知見の反映について

難病・小慢 合同委員会

R6.12.26 資料１



診断基準と重症度分類の範囲の変化のイメージ

軽症高額対象者

重症者

①指定難病診断基準

アップデートで範囲が変化する

診断基準が変更される場合 重症度分類が変更される場合

【支給認定のプロセス】

• 実臨床における患者の診断は、医師が医学的知見を基に診断し決定する。

• 指定難病に対する特定医療費の支給認定は、診断基準の要件を元に指定難病と診断された上で（①）、重症度分類

を満たす（②）と都道府県等が認めた者が対象となる（支給認定は原則１年更新）。

• 重症度分類を満たさない場合であっても、直近１年間以内に医療費総額が33,330円を超える月が３月以上あった場

合、軽症高額該当者として、支給対象となる。

②指定難病重症度分類

軽症高額対象者

重症者

【診断基準と重症度分類の範囲の変化のイメージ】

注）左図について、「アップデートで範囲が変化する」は軽症者に限るものではない。



診断基準と重症度分類のアップデートの方向性

3

１．基本的な考え方
⚫ 過去の判断については新たな基準を適用しない。
⚫ 現況の判断については新たな基準を適用する。

２．具体的な運用
（診断基準）
• 過去の診断基準に基づき診断された患者に対して、過去の検査の閾値等を現在の基準に置換して適用することは

困難であるため、既認定者については、引き続き当該指定難病の患者として取り扱う。
• 新規患者は新たな診断基準を適用する。また、過去の診断情報が不明な場合も、これに準ずる。

（重症度分類）
• 現時点における状態について評価するため、重症度分類については、一律、新たな重症度分類を適用する。

診断基準 重症度分類

新規認定患者 • 新診断基準を適用
• 新重症度分類を適用

※ 軽症者でも高額な医療を継続する者につい
ては、支給対象とする（軽症高額該当）取り
扱いに変更はない。既認定患者

• 旧診断基準でこれまでに診断済

※ 新臨個票の医師記入欄に医師が記入する
（注）ことで判断（旧臨個票は用いない）

（注）臨個票様式にチェックマークを付ける等の変更までの対応

【事務局案】令和７年度以降、以下の取り扱いとしてはどうか



令和７年度分の診断基準等のアップデートにより基準を満たす対象に変化がありうる疾患例

基準を満たす対象に変化があ
りうる疾患

新たな診断基準に変更後に、基準を満たす対象が広が
ることの概要

新たな診断基準に変更後に、基準を満たす対象が狭まる
ことの概要

全身性エリテマトーデス
臨床所見及び免疫所見として認められる選択肢が追加
された。

エントリー基準で抗核抗体80倍以上が追記された。

下垂体性PRL分泌亢進症 ー
従来、PRL20ng/mlで一律に評価をしていたが、施設基
準値以上であることを確認することになった。

• 令和７年度分の診断基準等のアップデートについて、基本的には全体的な認定対象者は大幅に増えることが予想され
る一方、診断基準において「必須項目として臨床症状や検査所見等の追加」「除外する疾患の追加」等、また重症度
分類において｢基準となる数値の明確化｣等の理由から、新たな診断基準等に変更後に診断基準等を満たす対象が狭ま
る疾患が存在することが明らかとなった。

（※）令和６年11月25日時点で、以下の４疾患について、自治体より、診断基準等を満たす対象が狭まっている可能
性がある旨、連絡があった。

基準を満たす対象に変化があ
りうる疾患

新たな重症度分類に変更後に、基準を満たす対象が広が
ることの概要

新たな重症度分類に変更後に、基準を満たす対象が狭ま
ることの概要

巨細胞性動脈炎 ー

従来、Ⅴ度に当てはまらない視力障害が存在する場合に
は重症度分類でIII度とされていた（※III度以上が認定
対象）が、新たな重症度分類では、良好の方の眼の矯正
視力が0.3未満の場合に重症と判断することに変更され
たため、軽度の視力障害の場合は基準を満たさなくなっ
た。

自己免疫性肝炎
プロトロンビン時間（PT-INR）≧1.3のみで重症と判断
されるようになった。

従来、肝実質の不均質化の画像検査所見が認められれば
重症とされていたが、新たな重症度分類では、臨床検査
所見と肝性脳症・肝萎縮の臨床所見で判断することに
なった。

下垂体性PRL分泌亢進症
ー

従来、仮にPRLの基準値を満たさない場合でも、臨床所
見・画像所見の項目により中等症・重症とされていたが、
新たな重症度分類では、施設基準以上のPRLかつ主徴候
が必要となった。

＜診断基準＞

＜重症度分類＞

令和６年11月26日第73回厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会・第４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 一部修正



日医発第 2055号(健Ⅱ) 

令和７年３月５日 

都道府県医師会 

   担当理事 殿 

日本医師会常任理事 

佐原 博之 

  （公印省略） 

 

 

 

 令和６年度中及び令和７年度以降の診断基準等のアップデートに係る 

取扱いについて(追加) 

 

 

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）に基づく医療費助成の対象

疾病に係る、令和６年度中及び令和７年度以降の診断基準等のアップデートに係る取扱いにつき

ましては、令和７年１月 28日付日医発第 1784号(健Ⅱ)にて貴会宛てご連絡申し上げたところで

す。 

今般、改正の前後で支給認定の対象が狭まる疾患が新たに明らかになったこと等を踏まえ、厚

生労働省より各都道府県等宛てに、別添の事務連絡が発出され本会に対しても周知方依頼があり

ました。   

本事務連絡の主な内容は、以下の通りとなっております。 

１．患者の方などに向けた説明参考例について 

令和６年度の取扱いについて、一度不認定となった方についても、再度認定となる場合がある

こと、また令和７年度以降は新たな重症度分類が適用されるため、再度不認定となる場合もある

ことから、患者の方などへ向けた説明の参考例が作成されております。 

２．対象病患の追加について 

新たに下記の病患についても改正の前後で対象者の支給認定範囲が狭まる可能性のある事例

が自治体から報告されているため、その取扱いについてご連絡しております。 

・告示番号 21：ミトコンドリア病 

・告示番号 72：下垂体性 ADH 分泌異常症（中枢性尿崩症） 

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、郡市区医師会及び関係医療

機関に対する周知方について、ご高配のほどよろしくお願い申し上げます。

KENKO2T
タイプライターテキスト
〈参考〉

KENKO2T
タイプライターテキスト

KENKO2T
タイプライターテキスト

KENKO2T
タイプライターテキスト

KENKO2T
タイプライターテキスト



事 務 連 絡 

令和７年２月２６日 

 

各 難病対策担当課 御中 

 

 

厚生労働省健康・生活衛生局難病対策課 

 

令和６年度中及び令和７年度以降の診断基準等のアップデート 

に係る取扱いについて（追加） 

 

難病対策の推進につきましては、平素より格別の御協力をいただき厚く御礼

申し上げます。 

診断基準及び重症度分類のアップデートに係る取扱いについては、「令和６年

度中及び令和７年度以降の診断基準等のアップデートに係る取扱いについて」

（令和７年１月 16 日付け厚生労働省健康・生活衛生局難病対策課事務連絡。以

下「令和７年１月事務連絡」という。）においてお示ししたところですが、関連

して下記の通りお知らせいたします。 

 

記 

 

１．患者の方などに向けた説明参考例について 

令和６年度の取扱いについては、患者の状態にかかわらず、提出する臨床調査

個人票が改正前のものか改正後のものかにより、支給認定の処分内容が異なる

可能性があり、公平性に反する恐れがあることから、令和７年１月事務連絡「１．

令和６年度における診断基準及び重症度分類並びに臨床調査個人票の取扱いに

ついて」のとおり、改正後の診断基準及び重症度分類で不認定とされた場合でも、

改正前の診断基準及び重症度分類で要件を満たす場合には認定とするようお願

いしております。 

この度、上記の説明に資するよう、別添参考資料１のとおり患者の方などに向

けた御説明の参考例を作成いたしました。 

別添参考資料１中、（（病病））にあたる部分を適宜記載いただき、御活用いた

だくようお願いいたします。なお、各自治体の状況に合わせて参考例を修正して

いただいても差し支えありませんが、厚生労働省厚生労働省健康・生活衛生局難

病対策課まで御連絡いただければ幸いです。 

 

２．対象病患の追加について 

令和７年１月事務連絡に関して、新たに下記の病患についても改正の前後で

対象者の支給認定範囲が狭まる可能性のある事例が報告されています。 

都道府県 

指定都市 



 

＜報告された事例＞ 

告示番号 21：

ミトコンドリ

ア病 

診断基準について、旧基準では、症状が１項目＋検査・画像所見で１

項目以上を満たすものは probable と判定していたが、新基準では、

①遺伝学的検査、②病理学的検査、③生化学的検査のいずれも非該当

の場合、症状が１項目＋検査・画像所見で 1項目のみを満たす場合は

possible と判定 

告示番号 72：

下垂体性 ADH

分 泌 異 常 症

（中枢性尿崩

症） 

重症度分類について、旧分類では「尿量」「尿浸透圧」「血漿 ADH 濃度」

「血清ナトリウム濃度」「皮膚・粘膜乾燥」のいずれかで判定してい

たが、新分類では「尿量」「渇感障害を伴うもの」で判定 

 

令和６年度の取扱いについて、当該病患について、令和７年１月事務連絡

「１．」のとおり、改正後の診断基準及び重症度分類で不認定とされた場合で

も、改正前の診断基準及び重症度分類で要件を満たす場合には認定とするよう

お願いいたします。 

 

令和７年度以降の取扱いについて、 

⚫ 「ミトコンドリア病」については、診断基準により対象範囲が狭まる可

能性があるところ、「２－２．（特別の取扱い）」のとおり対応をお願いい

たします。 

⚫ 「下垂体性 ADH 分泌異常症（中枢性尿崩症）」については、「２－１．（一

般の取扱い）」のとおりとなります。 

 

各都道府県、指定都市難病対策担当課におかれましては、上記のとおり御配慮

いただくとともに、指定医及び患者への周知をお願いいたします。 

これに伴い、令和７年１月事務連絡別添参考資料２，３を別添参考資料２，３

のとおりといたします。既に作成されている場合は、適宜取り繕って御活用いた

だいても差し支えありません。 

  



＜別添参考資料１＞ 

令和６年度中に臨床調査個人票を作成し、 

指定難病「（病病））」について特定医療費の支給認定申請を行った皆様へ 

 

 指定難病の診断基準及び重症度分類については、最新の医学的知見を反映し

たアップデートが行われています。 

 アップデートの結果、一部の病患において、改正の前後で対象者の支給認定範

囲が狭まる可能性があることが明らかになったことから、令和 6 年 12 月 26 日

に厚生科学審議会 難病対策委員会において議論が行われました。 

 

難病対策委員会の議論を受けて、厚生労働省より、 

 令和６年度中は、特例的な措置として、アップデート前後のいずれかの診断

基準及び重症度分類によって支給認定の対象となる場合には、遡って支給認

定の対象とすること 

 令和７年度以降は、診断基準については、過去に認定済であることをもって

診断基準を満たしていることとし、重症度分類については、新たな重症度分

類を用いて支給認定を行うこと 

を全国の自治体向けに通達しております。 

 

このため、令和６年度中に不認定の処分が行われた方でも、アップデート前後

いずれかの診断基準及び重症度分類に基づき、遡って認定とされる場合があり

ます。なお、償還払いに際して、医療費の確認のために医療機関での領収書の再

発行や書類作成が必要となる場合には、手数料を要する場合がございます。 

この取扱いは令和６年度中に限る特例的な措置であることから、令和７年度

の更新申請においては新たな重症度分類が適用され、令和６年度とは異なる処

分となる可能性もございますので、あらかじめご承知おきください。 

 

本件に係る詳細については、以下の HP に掲載しておりますので、ご参照くだ

さい。 

 令和６年度中及び令和７年度以降の診断基準等のアップデートに係る取扱

いについて（事務連絡） 「お知らせ」欄に掲載 

https://www.mhlw.go.jp/stf/newpage_36011.html 

 厚生科学審議会（(病病対策部会難病対策委員会)第 74 回 資料１ 

https://www.mhlw.go.jp/stf/shingi/shingi-kousei_127746.html 

 

ご迷惑をおかけして大変申し訳ありませんが、何卒よろしくお願いいたしま

す。 

令 和 ７ 年 2 月 2 6 日 

厚生労働省 健康・生活衛生局 難病対策課  



＜別添参考資料２：指定医向け＞ 

全身性エリテマトーデス、下垂体性 PRL 分泌亢進症、ミトコンドリア病に係る

臨床調査個人票の記載要領 

 

令 和 ７ 年 １ 月 １ ６ 日 

厚生労働省健康・生活衛生局難病対策課 

 

診断基準のアップデートにより、改正の前後で対象者の支給認定範囲が狭ま

る可能性がある病患（全身性エリテマトーデス、下垂体性 PRL 分泌亢進症、ミト

コンドリア病）が明らかになっています。 

令和７年４月１日以降に当該病患の更新申請に係る臨床調査個人票の作成を

行う場合は下記の対応をお願いいたします。 

当該病患の患者の皆様にも添付のとおり【注：参考資料３】ご連絡しておりま

すので、ご承知おきください。 

 

記 

 

（1）. 用いる臨床調査個人票について 

最新の臨床調査個人票（厚生労働省又は難病情報センターHP に掲載のもの）を

使用してください。 

 

（2）. 全体の記入方法について 

下記（３）～（６）以外の記載欄については、通常の患者と同様に記載してくだ

さい。 

 

（3）. 「診断基準に関する事項」各項目の記載について 

新規申請を行う患者、更新申請を行う患者に関わらず、各項目を記載してくださ

い。 

 

（4）. ＜診断のカテゴリー＞欄の記載について 

① 新規申請を行う患者、更新申請を行う患者に関わらず、最新の診断基準に基

づいて記載してください。 

② 更新申請を行う患者について、「非該当」となる場合には、「非該当」にはチ

ェックを付けず、＜診断のカテゴリー＞欄を空欄としてください。 

③ また、新規申請を行う患者について、「非該当」となる場合でも、（６）に基

づき「認定済」と記載する場合は、「非該当」にはチェックを付けず、＜診

断のカテゴリー＞欄を空欄としてください。 

※＜診断のカテゴリー＞欄が空欄であることをもって患者が申請を控えること

がないようご配慮いただければ幸いです。 

 



（5）. 「重症度分類に関する事項」各項目の記載について 

新規申請を行う患者、更新申請を行う患者に関わらず、最新の重症度分類に基づ

いて各項目を記載してください。 

 

（6）. 「症状の概要、経過、特記すべき事項など」欄について 

① 更新申請を行う患者については、鑑別診断が付かない限り、「認定済」と記

載して下さい。 

② 新規申請を行う患者について、診療録、他の医療機関からの情報提供、患者

の持参する受給者証・登録者証等を元に、当該患者が過去に支給認定を受け

ていたと判断した場合は、「認定済」と記載しても差し支えありません。 

  



＜別添参考資料３：患者向け＞ 

 

指定難病「全身性エリテマトーデス」、「下垂体性 PRL 分泌亢進症」、「ミトコ

ンドリア病」について特定医療費の支給認定を受けていた皆様へ 

 

 

指定難病の診断基準については、最新の医学的知見を反映したアップデート

が行われています。  

「全身性エリテマトーデス」、「下垂体性 PRL 分泌亢進症」、「ミトコンドリア

病」については、当該アップデートにより、診断にあたり満たすべき基準の追加

や変更などが行われました。 

 

更新に際して、既に当該指定難病に認定されている患者様については、診断基

準を満たすものとしています。 

 

つきましては、担当の指定医には、令和７年４月１日以降に更新申請に用いる

臨床調査個人票の作成をされる際には、（「症状の概要、経過、特記すべき事項な

ど」欄に「認定済」と記載いただくことを依頼する旨、厚生労働省からご連絡し

ており、患者様にとって不利益が生じないような取扱いをしております。 

 

ご迷惑をおかけして大変申し訳ありませんが、何卒よろしくお願いいたしま

す。 

 

 

令 和 ７ 年 １ 月 １ ６ 日 

厚生労働省 健康・生活衛生局 難病対策課 
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