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5. おわりに 

本調査では、医療従事者の目線から５つの領域 (1. 基礎・応用研究、2. 開発・治験、3. 診断、4. 治療・予後管理、5.

疾患啓発) における課題を抽出し、その根本的な要因を分析しました。さらに、各ステークホルダー (製薬業界・学会・患者団

体・行政)への期待を明らかにし、希少疾患に関する医療を改善するためのあるべき姿、具体的な対応方策とその役割を整理し

ました。 

本書で詳述したように、希少疾患の診断や治療には多くの課題が存在します。特に、診断が遅れる、治療法が限られる、患

者が情報を得ることが難しい、等が挙げられます。これらの課題を克服するためには、各ステークホルダーの協力と連携が不可欠で

あり、診断技術の向上や新しい治療法の開発、患者支援の強化に加えて、希少疾患に関する啓発活動を通じて、一般の方々

にも希少疾患に関する課題について理解を深めて頂くことも重要です。 

また本調査では特定の診療科・疾患領域において日本の希少疾患医療を先導されてきた医療従事者を対象に調査を実施

しました。今後、より調査対象を拡大し深掘りすることで、本調査で特定された課題感や期待をより具体化し、あるべき姿の実現

に向けて前進させることが期待されます。 

IRUD、RDCJ、製薬協は、これまでの関係者の精力的な活動や多大なる貢献に敬意を表するとともに、希少疾患患者さんや

ご家族がより暮らしやすい社会の実現を目指し、本調査で特定された医療従事者を取り巻く多様な課題に対して、ステークホル

ダーと連携して解決に向けて取り組んでまいります。 
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