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小児慢性特定疾病の追加等について（周知依頼） 

 

 

児童福祉法第６条の２第１項に規定する小児慢性特定疾病につきましては、小児慢性特定疾病

医療費の支給(医療費助成)が実施されているところです。 

今般、令和３年 11 月 1 日より、29 疾病（うち４疾病は、１つの小児慢性特定疾病である「染

色体又は遺伝子異常を伴い特徴的な形態的以上の組み合わせを呈する症候群」として整理）が追

加、また各１疾病が名称変更、疾患群変更、疾患区分変更され、厚生労働省より本会に対して周

知方依頼がありましたのでご連絡申し上げます。（医療費助成の対象は、788 疾病に拡大） 

これに伴い、国立成育医療研究センター小児慢性特定疾病情報室において、上記内容に係る「小

慢疾病追加ポスター」が作成されておりますので、あわせてご送付いたします。 

なお、上記ポスターのほか、本件の対象となる医療意見書や診断の手引き等につきましては、

小児慢性特定疾病情報センターＨＰ（https://www.shouman.jp/）に掲載予定（11 月上旬頃）と

なっておりますことを申し添えます。 

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、貴会管下郡市区医師会等に

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。 

 



 

 

 

事 務 連 絡 

令和３年 10 月 20 日 

    
 
公益社団法人 日本医師会 御中                       
 
 

 厚生労働省健康局難病対策課  

 

 

小児慢性特定疾病の追加等について（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。 

さて、児童福祉法（昭和 22年法律第 164号。以下「法」という。）第６条の２第１項

に規定する小児慢性特定疾病については、社会保障審議会やパブリックコメントの御意

見を踏まえ、令和３年 11月 1日より別添１のとおり 29疾病（このうち４疾病について

は、1 つの小児慢性特定疾病である「染色体又は遺伝子異常を伴い特徴的な形態的以上

の組み合わせを呈する症候群」として整理。）を追加し、別添２のとおり既存の対象疾

病について、各１疾病の名称変更、疾患群変更、疾患区分変更することとしました。 

このため、下記１から４に掲げる告示の改正及び通知等について、法第 19 条の３に

基づく支給認定に関する事務を行う都道府県、指定都市、中核市及び児童相談所設置市

に対して周知を行いました。 

つきましては、貴会からも、都道府県医師会を通じ、同条に基づき小児慢性特定疾病

に関する診断を行う小児慢性特定疾病指定医へ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。 

なお、「小慢疾病追加ポスター」については、別添３のとおり作成しておりますので、

周知に当たりご活用ください。 

 

記 

 

１．「児童福祉法第六条の二第一項の規定に基づき厚生労働大臣が定める小児慢性特定疾

病及び同条第二項の規定に基づき当該小児慢性特定疾病ごとに厚生労働大臣が定める

疾病の状態の程度の一部を改正する件（令和３年厚生労働省告示第 371号）」 

 

２． 「染色体又は遺伝子異常を伴い特徴的な形態的異常の組み合わせを呈する症候群の取

扱いについて」（令和３年 10月 13日付け健発 1013第２号厚生労働省健康局長通知） 

 

３．「小児慢性特定疾病の対象疾病名等の変更に伴う医療受給者証等の取扱いについて」

（令和３年 10月 13日付け健難発 1013第４号厚生労働省健康局難病対策課長通知） 

 

４．「小児慢性特定疾病の対象疾病名の変更に伴う医療意見書に係る様式について」（令

和３年 10月 13日付け厚生労働省健康局難病対策課事務連絡） 

以上 



新規の小児慢性特定疾病として追加する疾病についての疾患群、区分、疾病名及びそれらの疾病の状態の程度

２ 慢性腎疾患

区分 番号 疾病名 疾病の状態の程度

1 ネフローゼ症候群 1 ギャロウェイ・モワト症候群

次のいずれかに該当する場合
ア 蛋白尿がみられる場合、腎機能低下がみられる場合又は腎移植を行った場
合
イ 運動障害、知的障害、意識障害、自閉傾向、行動障害(自傷行為又は多動)、
けいれん発作、皮膚所見(疾病に特徴的で、治療を要するものをいう。)、呼吸異
常、体温調節異常、温痛覚低下、骨折又は脱臼のうち一つ以上の症状が続く場
合

2 腎奇形 2 鰓耳腎症候群 腎機能低下がみられる場合又は腎移植を行った場合

3
常染色体優性尿細管間質
性腎疾患

3
常染色体優性尿細管間質性腎
疾患

腎機能低下がみられる場合又は腎移植を行った場合

４ 慢性心疾患

区分 番号 疾病名 疾病の状態の程度

1 ホルト・オーラム症候群 1 ホルト・オーラム症候群
次のいずれかに該当する場合
ア 上肢の運動障害があり継続的に治療を要する場合
イ 慢性心疾患の治療中である場合又は第２基準を満たす場合（※１）

※１ 慢性心疾患群の第２基準

次の①から⑨までのいずれかが認められていること。①肺高血圧症(収縮期血圧40mmHg以上)、②肺動脈狭窄症(右室―肺動脈圧較差20mmHg以
上)、③2度以上の房室弁逆流、④2度以上の半月弁逆流、⑤圧較差20mmHg以上の大動脈狭窄、⑥心室性期外収縮、上室性頻拍、心室性頻拍、心
房粗細動又は高度房室ブロック、⑦左室駆出率0.6以下、⑧心胸郭比60％以上、⑨圧較差20mmHg以上の大動脈再狭窄

別添１



１１ 神経・筋疾患

区分 番号 疾病名 疾病の状態の程度

1 難治てんかん脳症 1
徐波睡眠期持続性棘徐波を示
すてんかん性脳症

運動障害、知的障害、意識障害、自閉傾向、行動障害（自傷行為又は多動）、け
いれん発作、皮膚所見（疾病に特徴的で、治療を要するものをいう。）、呼吸異
常、体温調節異常、温痛覚低下、骨折又は脱臼のうち一つ以上の症状が続く場
合

2 難治てんかん脳症 2 ＰＣＤＨ19関連症候群

運動障害、知的障害、意識障害、自閉傾向、行動障害（自傷行為又は多動）、け
いれん発作、皮膚所見（疾病に特徴的で、治療を要するものをいう。）、呼吸異
常、体温調節異常、温痛覚低下、骨折又は脱臼のうち一つ以上の症状が続く場
合

3 難治てんかん脳症 3 環状20番染色体症候群

運動障害、知的障害、意識障害、自閉傾向、行動障害（自傷行為又は多動）、け
いれん発作、皮膚所見（疾病に特徴的で、治療を要するものをいう。）、呼吸異
常、体温調節異常、温痛覚低下、骨折又は脱臼のうち一つ以上の症状が続く場
合

4 難治てんかん脳症 4 アイカルディ症候群

運動障害、知的障害、意識障害、自閉傾向、行動障害（自傷行為又は多動）、け
いれん発作、皮膚所見（疾病に特徴的で、治療を要するものをいう。）、呼吸異
常、体温調節異常、温痛覚低下、骨折又は脱臼のうち一つ以上の症状が続く場
合

5 難治てんかん脳症 5 ミオクロニー欠神てんかん

運動障害、知的障害、意識障害、自閉傾向、行動障害（自傷行為又は多動）、け
いれん発作、皮膚所見（疾病に特徴的で、治療を要するものをいう。）、呼吸異
常、体温調節異常、温痛覚低下、骨折又は脱臼のうち一つ以上の症状が続く場
合

6 難治てんかん脳症 6
ミオクロニー脱力発作を伴うてん
かん

運動障害、知的障害、意識障害、自閉傾向、行動障害（自傷行為又は多動）、け
いれん発作、皮膚所見（疾病に特徴的で、治療を要するものをいう。）、呼吸異
常、体温調節異常、温痛覚低下、骨折又は脱臼のうち一つ以上の症状が続く場
合

7 難治てんかん脳症 7 大田原症候群

運動障害、知的障害、意識障害、自閉傾向、行動障害（自傷行為又は多動）、け
いれん発作、皮膚所見（疾病に特徴的で、治療を要するものをいう。）、呼吸異
常、体温調節異常、温痛覚低下、骨折又は脱臼のうち一つ以上の症状が続く場
合

8 難治てんかん脳症 8 早期ミオクロニー脳症

運動障害、知的障害、意識障害、自閉傾向、行動障害（自傷行為又は多動）、け
いれん発作、皮膚所見（疾病に特徴的で、治療を要するものをいう。）、呼吸異
常、体温調節異常、温痛覚低下、骨折又は脱臼のうち一つ以上の症状が続く場
合

9 難治てんかん脳症 9
遊走性焦点発作を伴う乳児てん
かん

運動障害、知的障害、意識障害、自閉傾向、行動障害（自傷行為又は多動）、け
いれん発作、皮膚所見（疾病に特徴的で、治療を要するものをいう。）、呼吸異
常、体温調節異常、温痛覚低下、骨折又は脱臼のうち一つ以上の症状が続く場
合

10 難治てんかん脳症 10 視床下部過誤腫症候群

運動障害、知的障害、意識障害、自閉傾向、行動障害（自傷行為又は多動）、け
いれん発作、皮膚所見（疾病に特徴的で、治療を要するものをいう。）、呼吸異
常、体温調節異常、温痛覚低下、骨折又は脱臼のうち一つ以上の症状が続く場
合

11
脳の鉄沈着を伴う神経変
性疾患

11 ＷＤＲ45関連神経変性症

運動障害、知的障害、意識障害、自閉傾向、行動障害（自傷行為又は多動）、け
いれん発作、皮膚所見（疾病に特徴的で、治療を要するものをいう。）、呼吸異
常、体温調節異常、温痛覚低下、骨折又は脱臼のうち一つ以上の症状が続く場
合

12 ビタミンB６依存性てんかん 12 ビタミンB６依存性てんかん

運動障害、知的障害、意識障害、自閉傾向、行動障害（自傷行為又は多動）、け
いれん発作、皮膚所見（疾病に特徴的で、治療を要するものをいう。）、呼吸異
常、体温調節異常、温痛覚低下、骨折又は脱臼のうち一つ以上の症状が続く場
合

13 脳形成障害 13 片側巨脳症

運動障害、知的障害、意識障害、自閉傾向、行動障害（自傷行為又は多動）、け
いれん発作、皮膚所見（疾病に特徴的で、治療を要するものをいう。）、呼吸異
常、体温調節異常、温痛覚低下、骨折又は脱臼のうち一つ以上の症状が続く場
合

14 早産児ビリルビン脳症 14 早産児ビリルビン脳症

運動障害、知的障害、意識障害、自閉傾向、行動障害（自傷行為又は多動）、け
いれん発作、皮膚所見（疾病に特徴的で、治療を要するものをいう。）、呼吸異
常、体温調節異常、温痛覚低下、骨折又は脱臼のうち一つ以上の症状が続く場
合

15
ＤＤＸ３Ｘ関連神経発達異
常症

15 ＤＤＸ３Ｘ関連神経発達異常症

運動障害、知的障害、意識障害、自閉傾向、行動障害（自傷行為又は多動）、け
いれん発作、皮膚所見（疾病に特徴的で、治療を要するものをいう。）、呼吸異
常、体温調節異常、温痛覚低下、骨折又は脱臼のうち一つ以上の症状が続く場
合

16 難治てんかん脳症 16 ＧＲＩＮ２Ｂ関連神経発達異常症

運動障害、知的障害、意識障害、自閉傾向、行動障害（自傷行為又は多動）、け
いれん発作、皮膚所見（疾病に特徴的で、治療を要するものをいう。）、呼吸異
常、体温調節異常、温痛覚低下、骨折又は脱臼のうち一つ以上の症状が続く場
合

17 難治てんかん脳症 17 ＰＵＲＡ関連神経発達異常症

運動障害、知的障害、意識障害、自閉傾向、行動障害（自傷行為又は多動）、け
いれん発作、皮膚所見（疾病に特徴的で、治療を要するものをいう。）、呼吸異
常、体温調節異常、温痛覚低下、骨折又は脱臼のうち一つ以上の症状が続く場
合

18 脳形成障害 18 ＣＡＳＫ異常症

運動障害、知的障害、意識障害、自閉傾向、行動障害（自傷行為又は多動）、け
いれん発作、皮膚所見（疾病に特徴的で、治療を要するものをいう。）、呼吸異
常、体温調節異常、温痛覚低下、骨折又は脱臼のうち一つ以上の症状が続く場
合

19 糖蛋白代謝障害 19 先天性グリコシル化異常症

運動障害、知的障害、意識障害、自閉傾向、行動障害（自傷行為又は多動）、け
いれん発作、皮膚所見（疾病に特徴的で、治療を要するものをいう。）、呼吸異
常、体温調節異常、温痛覚低下、骨折又は脱臼のうち一つ以上の症状が続く場
合



１３ 染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群

区分 番号 疾病名 疾病の状態の程度

1
染色体又は遺伝子に変化
を伴う症候群

1

染色体又は遺伝子異常を伴い
特徴的な形態的異常の組み合
わせを呈する症候群（厚生労働
省健康局長の定めるものに限
る。）※２

基準（ア）、基準（イ）、基準（ウ）又は基準（エ）を満たす場合（※３）

※２

1 バインブリッジ・ロパース症候群

左記４疾病を、上記の「染色体又は遺伝子異常を伴い特徴的な形態的異常の組み合わせを呈する症候群」として、
局長通知に明示する。

2 ヴィーデマン・スタイナー症候群

3 コーエン症候群

4 ピット・ホプキンス症候群

※３＜備考＞
本表中「基準（ア）」、「基準（イ）」「基準（ウ）」及び「基準（エ）」とは、それぞれ次の表の右欄に掲げる基準をいう。

基準（ア）
症状として、けいれん発作、意識障害、体温調節異常、骨折又は脱臼のうち一つ以上続く場合であるこ
と。

基準（イ）
治療で強心薬、利尿薬、抗不整脈薬、抗血小板薬、抗凝固薬、末梢血管拡張薬又はβ遮断薬のうち一
つ以上が投与されている場合であること。

基準（ウ）
治療で呼吸管理（人工呼吸器、気管切開術後、経鼻エアウェイ等の処置を必要とするものをいう。）、酸
素療法又は胃管、胃瘻、中心静脈栄養等による栄養のうち一つ以上を行う場合であること。

基準（エ）
腫瘍を合併し、組織と部位が明確に診断されている場合であること。ただし、治療から５年を経過した場
合は対象としないが、再発などが認められた場合は、再度対象とする。

１４ 皮膚疾患

区分 番号 疾病名 疾病の状態の程度

1 限局性強皮症 1 限局性強皮症

次のいずれかに該当する場合
ア 四肢又は頭部に変形があり継続的な治療を要する場合
イ 運動障害、知的障害、意識障害、自閉傾向、行動障害（自傷行為又は多動）、
けいれん発作、呼吸異常、体温調節異常、温痛覚低下のうち一つ以上の症状が
続く場合

１５ 骨系統疾患

区分 番号 疾病名 疾病の状態の程度

1 骨系統疾患 1 タナトフォリック骨異形成症 左欄の疾病名に該当する場合。



既存の小児慢性特定疾病についての疾患群、区分又は疾病名の変更 

変更内容 疾患群（案） 区分（案） 疾病名（案） 疾病の状態の程度 

「強皮症」について、より適切な名称

へ変更する。 
膠原病 

皮膚・ 

結合組織疾患 

強皮症 

→全身性強皮症 

治療で非ステロイド系抗炎症薬、ステロイド薬、

免疫調整薬、免疫抑制薬、抗凝固療法、γグロブ

リン製剤、強心利尿薬、理学作業療法、生物学的

製剤又は血漿交換療法のうち一つ以上を用いて

いる場合 

「先天性ポルフィリン症」について、

より適切な疾患群へ移動させる。 

先天性代謝異常 

→皮膚疾患 
先天性ポルフィリン症 先天性ポルフィリン症 左欄の疾病名に該当する場合 

「先天性グリコシルホスファチジル

イノシトール（ＧＰＩ）欠損症」につ

いて、より適切な区分を新設の上、当

該区分へ移動する。（区分「先天性グリ

コシルホスファチジルイノシトール

（ＧＰＩ）欠損症」は廃止する。） 

神経・筋疾患 

先天性グリコシルホス

ファチジルイノシトー

ル（ＧＰＩ）欠損症→糖

蛋白代謝障害 

先天性グリコシルホス

ファチジルイノシトー

ル（ＧＰＩ）欠損症 

運動障害、知的障害、意識障害、自閉傾向、行動

障害(自傷行為又は多動)、けいれん発作、皮膚所

見(疾病に特徴的で、治療を要するものをい

う。)、呼吸異常、体温調節異常、温痛覚低下、

骨折又は脱臼のうち一つ以上の症状が続く場合 

別添２



申請の流れと必要書類

80

❶ 受 診

❷ 診断書（医療意見書）

❸ 診断書（医療意見書）や
　申請書などの提出

❹ 医療受給者証
❺ 受診・治療

＜ 小児慢性特定疾病医療費申請の流れ ＞

指　定　医

患児・家族

指定医療機関

都道府県等の窓口

「小児慢性特定疾病情報センター」ウェブサイトをご覧下さい。
・お住まいの都道府県、指定都市、中核市、児童相談所設置市ごとの申請窓口
・都道府県ごとの指定医や指定医療機関
・小児慢性特定疾病の疾病概要や診断の手引き

　　　　　　　　　　　　　　　などが掲載されています。

小児慢性 検  索

詳しくは…
※ なお都道府県等により書類の添付を省略できる場合や、１から５以外の書類の提出を求められる場合があります。

◆ 申請方法について詳しくは、
　 お住まいの都道府県などの
　 窓口にお問い合わせ下さい。

医療費助成の申請に必要な書類（1～5）
1 診断書（医療意見書）
2 申請書（小児慢性特定疾病医療費支給認定用）

3 公的医療保険の被保険者証のコピー
4 市町村民税の課税状況の確認書類
5 世帯全員の住民票の写し

　

小児慢性特定疾病医療費助成制度の対象となる疾病は
令和３年11月１日から 788疾病 に拡大します

保護者の皆さまへ

新しく追加された疾病

研究所 小児慢性特定疾病情報室

● ギャロウェイ・モワト症候群
● 鰓耳腎症候群
● 常染色体優性尿細管間質性腎疾患
● ホルト・オーラム症候群
● 徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてんかん性脳症
● ＰＣＤＨ19関連症候群
● 環状20番染色体症候群
● アイカルディ症候群
● ミオクロニー欠神てんかん
● ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん
● 大田原症候群
● 早期ミオクロニー脳症
● 遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん
● 視床下部過誤腫症候群
● ＷＤＲ45関連神経変性症

● ビタミンB６依存性てんかん
● 片側巨脳症
● 早産児ビリルビン脳症
● ＤＤＸ３Ｘ関連神経発達異常症
● ＧＲＩＮ２Ｂ関連神経発達異常症
● ＰＵＲＡ関連神経発達異常症
● ＣＡＳＫ異常症
● 先天性グリコシル化異常症
● 染色体又は遺伝子異常を伴い特徴的な形態的
   異常の組み合わせを呈する症候群（バインブリッ
   ジ・ロパース症候群、ヴィーデマン・スタイナー症
   候群、コーエン症候群、ピット・ホプキンス症候群）
● 限局性強皮症
● タナトフォリック骨異形成症

https://www.shouman.jp/
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（ 傍 線 部 分 は 改 正 部 分 ）

改 正 後 改 正 前

第一表 （略） 第一表 （略）

第二表 慢性腎疾患 第二表 慢性腎疾患

区分 番号 疾病名 疾病の状態の程度 区分 番号 疾病名 疾病の状態の程度

（略） （略）

ギッテル （略 （略） （略） ギッテル （略 （略） （略）

マン症候 ） マン症候 ）

群 群

常染色体 ５ 常染色体優性尿細管間 腎機能低下がみられる （新設） （新 （新設） （新設）

優性尿細 質性腎疾患 場合又は腎移植を行っ 設）

管間質性 た場合

腎疾患

腎奇形 ６ （略） （略） 腎奇形 ５ （略） （略）

７ 鰓耳腎症候群 同上 （新 （新設） （新設）
さい

設）

８ （略） （略） ６ （略） （略）

～ ～

12 10

13 ６から12までに掲げる （略） 11 ５から10までに掲げる （略）

もののほか、腎奇形 もののほか、腎奇形

（略） 14 （略） （略） （略） 12 （略） （略）

（略） 15 （略） （略） （略） 13 （略） （略）

（略） 16 （略） （略） （略） 14 （略） （略）

（略） 17 （略） （略） （略） 15 （略） （略）

（略） 18 （略） （略） （略） 16 （略） （略）

尿路奇形 19 （略） （略） 尿路奇形 17 （略） （略）

・ ・

20 18



21 19及び20に掲げるもの （略） 19 17及び18に掲げるもの （略）

のほか、尿路奇形 のほか、尿路奇形

ネフロー 22 ギャロウェイ・モワト 次のいずれかに該当す ネフロー （新 （新設） （新設）

ゼ症候群 症候群 る場合 ゼ症候群 設）

ア 蛋白尿がみられる
たん

場合、腎機能低下が

みられる場合又は腎

移植を行った場合

イ 運動障害、知的障

害、意識障害、自閉

傾向、行動障害（自

傷行為又は多動）、

けいれん発作、皮膚

所見（疾病に特徴的

で、治療を要するも

のをいう。）、呼吸

異常、体温調節異常

、温痛覚低下、骨折

又は脱臼のうち一つ

以上の症状が続く場

合

23 （略） （略） 20 （略） （略）

～ ～

27 24

28 22から27までに掲げる （略） 25 20から24までに掲げる （略）

もののほか、ネフロー もののほか、ネフロー

ゼ症候群 ゼ症候群

（略） 29 （略） （略） （略） 26 （略） （略）

（略） 30 （略） （略） （略） 27 （略） （略）

（略） 31 （略） （略） （略） 28 （略） （略）



慢性糸球 32 （略） （略） 慢性糸球 29 （略） （略）

体腎炎 ～ 体腎炎 ～

45 42

46 32から45までに掲げる （略） 43 29から42までに掲げる （略）

もののほか、慢性糸球 もののほか、慢性糸球

体腎炎 体腎炎

（略） 47 （略） （略） （略） 44 （略） （略）

（略） 48 （略） （略） （略） 45 （略） （略）

・ ・

49 46

（略） 50 （略） （略） （略） 47 （略） （略）

（略） 51 （略） （略） （略） 48 （略） （略）

備考 （略） 備考 （略）

第三表 （略） 第三表 （略）

第四表 慢性心疾患 第四表 慢性心疾患

区分 番号 疾病名 疾病の状態の程度 区分 番号 疾病名 疾病の状態の程度

（略） （略）

不整脈源 （略 （略） （略） 不整脈源 （略 （略） （略）

性右室心 ） 性右室心 ）

筋症 筋症

ホルト・ 92 ホルト・オーラム症候 次のいずれかに該当す （新設） （新 （新設） （新設）

オーラム 群 る場合 設）

症候群 ア 上肢の運動障害が

あり継続的に治療を

要する場合

イ 慢性心疾患の治療

中である場合又は第

２基準を満たす場合

（略） 93 （略） （略） （略） 92 （略） （略）

（略） 94 （略） （略） （略） 93 （略） （略）

（略） 95 （略） （略） （略） 94 （略） （略）



（略） 96 （略） （略） （略） 95 （略） （略）

（略） 97 （略） （略） （略） 96 （略） （略）

・ ・

98 97

（略） 99 （略） （略） （略） 98 （略） （略）

備考 （略） 備考 （略）

第五表 （略） 第五表 （略）

第六表 膠原病 第六表 膠原病
こう こう

区分 番号 疾病名 疾病の状態の程度 区分 番号 疾病名 疾病の状態の程度

（略） （略）

皮膚・結 23 全身性強皮症 （略） 皮膚・結 23 強皮症 （略）

合組織疾 24 （略） （略） 合組織疾 24 （略） （略）

患 患

第七表 （略） 第七表 （略）

第八表 先天性代謝異常 第八表 先天性代謝異常

区分 番号 疾病名 疾病の状態の程度 区分 番号 疾病名 疾病の状態の程度

（略） （略）

（削る） （削 （削る） （削る） 先天性ポ 57 先天性ポルフィリン症 左欄の疾病名に該当す

る） ルフィリ る場合

ン症

糖質代謝 57 （略） （略） 糖質代謝 58 （略） （略）

異常症 ～ 異常症 ～

71 72

72 57から71までに掲げる （略） 73 58から72までに掲げる （略）

もののほか、糖質代謝 もののほか、糖質代謝

異常症 異常症

ビタミン 73 （略） （略） ビタミン 74 （略） （略）

代謝異常 74 73に掲げるもののほか （略） 代謝異常 75 74に掲げるもののほか （略）

症 、ビタミン代謝異常症 症 、ビタミン代謝異常症

プリンピ 75 （略） （略） プリンピ 76 （略） （略）

リミジン ～ リミジン ～



代謝異常 79 代謝異常 80

症 80 75から79までに掲げる （略） 症 81 76から80までに掲げる （略）

もののほか、プリンピ もののほか、プリンピ

リミジン代謝異常症 リミジン代謝異常症

ペルオキ 81 （略） （略） ペルオキ 82 （略） （略）

シソーム ～ シソーム ～

病 83 病 84

84 81から83までに掲げる （略） 85 82から84までに掲げる （略）

もののほか、ペルオキ もののほか、ペルオキ

シソーム病 シソーム病

ミトコン 85 （略） （略） ミトコン 86 （略） （略）

ドリア病 ～ ドリア病 ～

92 93

93 85から92までに掲げる （略） 94 86から93までに掲げる （略）

もののほか、ミトコン もののほか、ミトコン

ドリア病 ドリア病

有機酸代 94 （略） （略） 有機酸代 95 （略） （略）

謝異常症 ～ 謝異常症 ～

109 110

110 94から109までに掲げ （略） 111 95から110までに掲げ （略）

るもののほか、有機酸 るもののほか、有機酸

代謝異常症 代謝異常症

ライソゾ 111 （略） （略） ライソゾ 112 （略） （略）

ーム病 ～ ーム病 ～

137 138

138 111から137までに掲げ （略） 139 112から138までに掲げ （略）

るもののほか、ライソ るもののほか、ライソ

ゾーム病 ゾーム病

第九表・第十表 （略） 第九表・第十表 （略）

第十一表 神経・筋疾患 第十一表 神経・筋疾患

区分 番号 疾病名 疾病の状態の程度 区分 番号 疾病名 疾病の状態の程度



（略） （略）

（削る） （削 （削る） （削る） 先天性グ 45 先天性グリコシルホス 運動障害、知的障害、

る） リコシル ファチジルイノシトー 意識障害、自閉傾向、

ホスファ ル（ＧＰＩ）欠損症 行動障害（自傷行為又

チジルイ は多動）、けいれん発

ノシトー 作、皮膚所見（疾病に

ル（ＧＰ 特徴的で、治療を要す

Ｉ）欠損 るものをいう。）、呼

症 吸異常、体温調節異常

、温痛覚低下、骨折又

は脱臼のうち一つ以上

の症状が続く場合

（略） 45 （略） （略） （略） 46 （略） （略）

・ ・

46 47

先天性ミ 47 （略） （略） 先天性ミ 48 （略） （略）

オパチー ～ オパチー ～

52 53

53 47から52までに掲げる （略） 54 48から53までに掲げる （略）

もののほか、先天性ミ もののほか、先天性ミ

オパチー オパチー

仙尾部奇 54 （略） （略） 仙尾部奇 55 （略） （略）

形腫 形腫

早産児ビ 55 早産児ビリルビン脳症 運動障害、知的障害、 （新設） （新 （新設） （新設）

リルビン 意識障害、自閉傾向、 設）

脳症 行動障害（自傷行為又

は多動）、けいれん発

作、皮膚所見（疾病に

特徴的で、治療を要す

るものをいう。）、呼



吸異常、体温調節異常

、温痛覚低下、骨折又

は脱臼のうち一つ以上

の症状が続く場合

（略） （略）

多発性硬 （略 （略） （略） 多発性硬 （略 （略） （略）

化症 ） 化症 ）

ＤＤＸ３ 60 ＤＤＸ３Ｘ関連神経発 運動障害、知的障害、 （新設） （新 （新設） （新設）

Ｘ関連神 達異常症 意識障害、自閉傾向、 設）

経発達異 行動障害（自傷行為又

常症 は多動）、けいれん発

作、皮膚所見（疾病に

特徴的で、治療を要す

るものをいう。）、呼

吸異常、体温調節異常

、温痛覚低下、骨折又

は脱臼のうち一つ以上

の症状が続く場合

糖蛋白代 61 先天性グリコシル化異 運動障害、知的障害、 （新設） （新 （新設） （新設）
たん

謝障害 常症 意識障害、自閉傾向、 設）

行動障害（自傷行為又

は多動）、けいれん発

作、皮膚所見（疾病に

特徴的で、治療を要す

るものをいう。）、呼

吸異常、体温調節異常

、温痛覚低下、骨折又

は脱臼のうち一つ以上

の症状が続く場合

62 先天性グリコシルホス 同上 （新 （新設） （新設）



ファチジルイノシトー 設）

ル（ＧＰＩ）欠損症

難治てん 63 アイカルディ症候群 運動障害、知的障害、 難治てん （新 （新設） （新設）

かん脳症 意識障害、自閉傾向、 かん脳症 設）

行動障害（自傷行為又

は多動）、けいれん発

作、皮膚所見（疾病に

特徴的で、治療を要す

るものをいう。）、呼

吸異常、体温調節異常

、温痛覚低下、骨折又

は脱臼のうち一つ以上

の症状が続く場合

64 大田原症候群 同上 （新 （新設） （新設）

設）

65 環状20番染色体症候群 同上 （新 （新設） （新設）

設）

66 ＧＲＩＮ２Ｂ関連神経 同上 （新 （新設） （新設）

発達異常症 設）

67 視床下部過誤腫症候群 同上 （新 （新設） （新設）

設）

68 徐波睡眠期持続性 棘 同上 （新 （新設） （新設）
きょく

徐波を示すてんかん性 設）

脳症

69 早期ミオクロニー脳症 同上 （新 （新設） （新設）

設）

70 （略） （略） 60 （略） （略）

71 （略） （略） 61 （略） （略）

72 ＰＣＤＨ19関連症候群 同上 （新 （新設） （新設）

設）



73 ＰＵＲＡ関連神経発達 同上 （新 （新設） （新設）

異常症 設）

74 ミオクロニー欠神てん 同上 （新 （新設） （新設）

かん 設）

75 ミオクロニー脱力発作 同上 （新 （新設） （新設）

を伴うてんかん 設）

76 遊走性焦点発作を伴う 同上 （新 （新設） （新設）

乳児てんかん 設）

77 （略） （略） 62 （略） （略）

（略） 78 （略） （略） （略） 63 （略） （略）

（略） 79 （略） （略） （略） 64 （略） （略）

（略） 80 （略） （略） （略） 65 （略） （略）

脳形成障 81 （略） （略） 脳形成障 66 （略） （略）

害 82 ＣＡＳＫ異常症 同上 害 （新 （新設） （新設）

設）

83 （略） （略） 67 （略） （略）

～ ～

87 71

88 片側巨脳症 同上 （新 （新設） （新設）

設）

89 （略） （略） 72 （略） （略）

（略） 90 （略） （略） （略） 73 （略） （略）

脳の鉄沈 91 ＷＤＲ45関連神経変性 運動障害、知的障害、 脳の鉄沈 （新 （新設） （新設）

着を伴う 症 意識障害、自閉傾向、 着を伴う 設）

神経変性 行動障害（自傷行為又 神経変性

疾患 は多動）、けいれん発 疾患

作、皮膚所見（疾病に

特徴的で、治療を要す

るものをいう。）、呼

吸異常、体温調節異常



、温痛覚低下、骨折又

は脱臼のうち一つ以上

の症状が続く場合

92 （略） 同上 74 （略） 運動障害、知的障害、

意識障害、自閉傾向、

行動障害（自傷行為又

は多動）、けいれん発

作、皮膚所見（疾病に

特徴的で、治療を要す

るものをいう。）、呼

吸異常、体温調節異常

、温痛覚低下、骨折又

は脱臼のうち一つ以上

の症状が続く場合

93 （略） （略） 75 （略） （略）

ビタミン 94 ビタミンＢ６依存性て 運動障害、知的障害、 （新設） （新 （新設） （新設）

Ｂ６依存 んかん 意識障害、自閉傾向、 設）

性てんか 行動障害（自傷行為又

ん は多動）、けいれん発

作、皮膚所見（疾病に

特徴的で、治療を要す

るものをいう。）、呼

吸異常、体温調節異常

、温痛覚低下、骨折又

は脱臼のうち一つ以上

の症状が続く場合

（略） 95 （略） （略） （略） 76 （略） （略）

・ ・

96 77

（略） 97 （略） （略） （略） 78 （略） （略）



（略） 98 （略） （略） （略） 79 （略） （略）

（略） 99 （略） （略） （略） 80 （略） （略）

（略） 100 （略） （略） （略） 81 （略） （略）

第十二表 （略） 第十二表 （略）

第十三表 染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 第十三表 染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群

区分 番号 疾病名 疾病の状態の程度 区分 番号 疾病名 疾病の状態の程度

染色体又 （略 （略） （略） 染色体又 （略 （略） （略）

は遺伝子 ） は遺伝子 ）

に変化を 22 染色体又は遺伝子異常 基準（ア）、基準（イ に変化を （新 （新設） （新設）

伴う症候 を伴い特徴的な形態的 ）、基準（ウ）又は基 伴う症候 設）

群 異常の組み合わせを呈 準（エ）を満たす場合 群

する症候群（厚生労働

省健康局長の定めるも

のに限る。）

23 （略） （略） 22 （略） （略）

～ ～

35 34

備考 備考

１ 本表中「基準（ア）」、「基準（イ）」、「基準（ウ）」及 本表中「基準（ア）」、「基準（イ）」、「基準（ウ）」及

び「基準（エ）」とは、それぞれ次の表の右欄に掲げる基準を び「基準（エ）」とは、それぞれ次の表の右欄に掲げる基準を

いう。 いう。

（表略） （表略）

２ 厚生労働省健康局長は、染色体又は遺伝子異常を伴い特徴的 （新設）

な形態的異常の組み合わせを呈する症候群に属する疾病を定め

ようとするときは、あらかじめ、専門的な知識を有する者その

他の学識経験者の意見を聴かなければならない。

第十四表 皮膚疾患 第十四表 皮膚疾患

区分 番号 疾病名 疾病の状態の程度 区分 番号 疾病名 疾病の状態の程度

眼皮膚白 （略 （略） （略） 眼皮膚白 （略 （略） （略）

皮症（先 ） 皮症（先 ）

天性白皮 天性白皮



症） 症）

限局性強 ２ 限局性強皮症 次のいずれかに該当す （新設） （新 （新設） （新設）

皮症 る場合 設）

ア 四肢又は頭部に変

形があり継続的な治

療を要する場合

イ 運動障害、知的障

害、意識障害、自閉

傾向、行動障害（自

傷行為又は多動）、

けいれん発作、呼吸

異常、体温調節異常

、温痛覚低下のうち

一つ以上の症状が続

く場合

（略） ３ （略） （略） （略） ２ （略） （略）

（略） ４ （略） （略） （略） ３ （略） （略）

先天性魚 ５ （略） （略） 先天性魚 ４ （略） （略）

鱗癬 ～ 鱗癬 ～
りんせん りんせん

９ ８

10 ５から９までに掲げる （略） ９ ４から８までに掲げる （略）

もののほか、先天性魚 もののほか、先天性魚

鱗癬 鱗癬
りんせん りんせん

先天性ポ 11 先天性ポルフィリン症 左欄の疾病名に該当す （新設） （新 （新設） （新設）

ルフィリ る場合 設）

ン症

（略） 12 （略） （略） （略） 10 （略） （略）

（略） 13 （略） （略） （略） 11 （略） （略）

（略） 14 （略） （略） （略） 12 （略） （略）

（略） 15 （略） （略） （略） 13 （略） （略）

（略） 16 （略） （略） （略） 14 （略） （略）



第十五表 骨系統疾患 第十五表 骨系統疾患

区分 番号 疾病名 疾病の状態の程度 区分 番号 疾病名 疾病の状態の程度

（略） （略）

骨系統疾 （略 （略） （略） 骨系統疾 （略 （略） （略）

患 ） 患 ）

７ タナトフォリック骨異 左欄の疾病名に該当す （新 （新設） （新設）

形成症 る場合 設）

８ （略） （略） ７ （略） （略）

～ ～

17 16

第十六表 （略） 第十六表 （略）

別表第一～別表第四 （略） 別表第一～別表第四 （略）



健 発 1 0 1 3 第 ２ 号 

令和３年 10 月 13 日 

 

 

各            殿 

 

 

 

厚生労働省健康局長 

（ 公 印 省 略 ） 

 

 染色体又は遺伝子異常を伴い特徴的な形態的異常の組み合わせを呈する症候

群の取扱いについて 

 

今般、児童福祉法（昭和 22年法律第 164号。以下「法」という。）第６条の２

第１項に基づき厚生労働大臣が定める小児慢性特定疾病について、令和３年 10

月 13 日付け厚生労働省告示第 371 号により追加され、同年 11 月 1 日から適用

するとされたところである。 

これに伴い、新たに小児慢性特定疾病となる「染色体又は遺伝子異常を伴い特

徴的な形態的異常の組み合わせを呈する症候群」について、下記のとおり定めた

ので、御了知の上、医療意見書（法第 19条の３第１項に規定する診断書をいう。）

を作成する指定医や指定医療機関などの関係者、関係団体及び関係機関に対す

る周知方につき御配慮願いたい。 

 

記 

 

「染色体又は遺伝子異常を伴い特徴的な形態的異常の組み合わせを呈する症

候群」に該当する疾病は下記の４疾病とする。 

 

・バインブリッジ・ロパース症候群 

・ヴィーデマン・スタイナー症候群 

・コーエン症候群 

・ピット・ホプキンス症候群 

 

 

 

都 道 府 県 知 事 

指 定 都 市 市 長 

中 核 市 市 長 

児童相談所設置市市長 

 

 

 



 

健難発 1013 第４号 

令和３年 10月 13日 

 

 

各          衛生主管部（局）長 殿 

 

 

 

厚生労働省健康局難病対策課長 

（ 公 印 省 略 ） 

 

小児慢性特定疾病の対象疾病名等の変更に伴う医療受給者証等の取扱いについて 

 

今般、児童福祉法（昭和 22年法律第 164号。以下「法」という。）第６条の２第１項に基

づき厚生労働大臣が定める小児慢性特定疾病について、令和３年 10月 13日付け厚生労働省

告示第 371号により、小児慢性特定疾病の対象となる疾病の追加と併せて、既存の小児慢性

特定疾病の疾病名等の変更が同年 11月 1日から適用するとされたところです。 

当該変更について、下記のとおり小児慢性特定疾病医療受給者証（法第 19 条の３第７項

に規定する医療受給者証をいう。以下「受給者証」という。）の取扱いを定めましたので、

御了知の上、小児慢性特定疾病指定医や指定小児慢性特定疾病医療機関などの関係者、関係

団体及び関係機関に対する周知方につき御配慮をお願いします。 

 

記 

 

１．対象疾病等が変更される小児慢性特定疾病 

 ①疾患群の変更：先天性ポルフィリン症 

  ・旧疾患群：先天性代謝異常 

  ・新疾患群：皮膚疾患 

 ②疾患区分の変更：先天性グリコシルホスファチジルイノシトール（ＧＰＩ）欠損症 

  ・旧区分：先天性グリコシルホスファチジルイノシトール（ＧＰＩ）欠損症 

  ・新区分：糖蛋白代謝障害 

 ③疾病名の変更：全身性強皮症 

  ・旧疾病名：強皮症 

  ・新疾病名：全身性強皮症 

 

２．受給者証等の経過措置の取扱について 

令和３年 10月 31日までに受給者に交付された受給者証については、当該受給者証の有効

都 道 府 県 

指 定 都 市 

中 核 市 

児童相談所設置市 

 

 

 



期限内において、旧疾病名等を新疾病名等とみなして使用することとして差し支えないこと

とする。 

また、同日までに各都道府県市に提出された支給認定申請（法第 19 乗の３第１項に規定

する申請をいう。）においても同様の扱いとする。 

 

以上 

【連絡先】 

厚生労働省健康局難病対策課小児慢性特定疾病係 

T e l：03-5253-1111（内線 2298、7937） 

夜 間 直 通：03-3595-2249 

E - m a i l：shouman@mhlw.go.jp 

 

 

tel:03-5253-1111（内線2355
mailto:shouman@mhlw.go.jp


 

事 務 連 絡 

令和３年 10月 13日 

 

 

各          小児慢性特定疾病対策担当課 御中 

 

 

厚生労働省健康局難病対策課 

 

 

小児慢性特定疾病の対象疾病名等の変更に伴う医療意見書に係る様式について 

 

 

 小児慢性特定疾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。 

 さて、小児慢性特定疾病医療費助成の支給認定の申請書に添付する医療意見書について

は、「小児慢性特定疾病医療費の支給認定について」（平成 26年 12月３日付け雇児発 1203

第２号）により、小児慢性特定疾病対策のポータルサイト「小児慢性特定疾病情報センタ

ー」のＨＰに掲載している医療意見書を活用することとしております。 

この度、令和３年 10 月 13 日付け厚生労働省告示第 371 号により、小児慢性特定疾病の

対象疾病の追加と併せて、既存の小児慢性特定疾病の疾病名等の変更を行いましたので、

新医療意見書及び現在使用している医療意見書（以下「旧医療意見書」という）の取り扱

いについて、下記のとおりお知らせいたします。 

 

 

記 

 

 

１．既存の小児慢性特定疾病についての疾患群、区分又は疾病名の変更内容 

変更内容 疾患群 区分 疾病名 疾病の状態の程度 

「強皮症」につ

いて、より適切

な名称へ変更

する。 

膠原病 
皮膚・ 

結合組織疾患 

（旧）強皮症 

（新）全身性強皮症 

治療で非ステロイド系抗炎症薬、

ステロイド薬、免疫調整薬、免疫抑

制薬、抗凝固療法、γグロブリン製

剤、強心利尿薬、理学作業療法、生

物学的製剤又は血漿交換療法のう

ち一つ以上を用いている場合 

都 道 府 県 

指 定 都 市 

中 核 市 

児童相談所設置市 

 

 

 



「先天性ポル

フィリン症」に

ついて、より適

切な疾患群へ

移動させる。 

（旧）先天性代

謝異常 

（新）皮膚疾患 

先天性ポルフィ

リン症 

先天性ポルフィリ

ン症 
左欄の疾病名に該当する場合 

「先天性グリ

コシルホスフ

ァチジルイノ

シトール（ＧＰ

Ｉ）欠損症」に

ついて、より適

切な区分を新

設の上、当該区

分へ移動する。

（区分「先天性

グリコシルホ

スファチジル

イノシトール

（ＧＰＩ）欠損

症」は廃止す

る。） 

神経・筋疾患 

（旧）先天性グ

リコシルホスフ

ァチジルイノシ

トール（ＧＰＩ）

欠損症 

（新）糖蛋白代

謝障害 

先天性グリコシル

ホスファチジルイ

ノシトール（ＧＰ

Ｉ）欠損症 

運動障害、知的障害、意識障害、自

閉傾向、行動障害(自傷行為又は多

動)、けいれん発作、皮膚所見(疾病

に特徴的で、治療を要するものを

いう。)、呼吸異常、体温調節異常、

温痛覚低下、骨折又は脱臼のうち

一つ以上の症状が続く場合 

 

２．新医療意見書及び旧医療意見書の使用開始予定時期等 

・新医療意見書の使用開始時期：令和３年 11月 1日 

・旧医療意見書の使用終了時期：令和４年 12月末（予定） 

 

３．旧医療意見書の経過措置の取扱について 

上記疾病の旧医療意見書は、更新の案内等で、旧医療意見書を添付し、小児慢性特定疾

病医療費の申請者に対し既に送付しており、今後、申請者が指定医による診断を受け、旧

医療意見書で作成するケース等が想定されることから、医療意見書の再提出などによる申

請者の負担を考慮し、当面の間、使用できることとする。 

 

 

  

【連絡先】 

厚生労働省健康局難病対策課小児慢性特定疾病係 

Ｔ Ｅ Ｌ：03-5253-1111（内線 2298、7937） 

夜 間 直 通：03-3595-2249 

E - m a i l：shouman@mhlw.go.jp 
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