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보도자료

보도시점
2026. 1. 5.(월)

브리핑 시작(11:00) 후
배포 2026. 1. 4.(일)

희귀·중증난치질환, 고액의료비 부담 
완화하고 치료제 접근성 높인다

- 산정특례 본인부담 단계적 경감, 산정특례 대상 희귀질환 70개 추가 적용 -
- 치료제 신속 등재 위해 평가·협상기간 240일에서 100일로 단축 - 

□ 고액 의료비가 드는 희귀·중증난치질환에 대해서는 건강보험 산정특례 

본인부담을 경감하고 저소득 희귀질환자에게 건강보험 본인부담분을 지원

하는 의료비 지원사업의 부양의무자 기준을 단계적으로 폐지한다. 

 ○ 또한, 희귀질환 치료제를 신속 등재하기 위해 급여 적정성 평가와 협상에 

걸리는 기간을 현행 240일에서 100일로 단축하고, 치료제 부족의 어려움이 

완화되도록 정부가 직접 공급하는 긴급도입과 주문제조 품목을 확대한다. 

□ 보건복지부(장관 : 정은경)는 이러한 내용을 담은 「희귀·중증난치질환 지원 

강화방안」을 식품의약품안전처, 질병청 등 관계부처 합동으로 마련하고, 1월 

5일(월) 발표하였다. 

□ 대책의 주요내용은 다음과 같다.

추진배경 및 방향

 ○ 희귀질환과 중증난치질환은 ▴완치가 어려워 고액 의료비가 지속적으로 발생

하고, ▴희소한 질환이기 때문에 치료제를 구하기 어려운 특성이 있다.

 ○ 또한 장기간 유병과정으로 진행되어 의료 뿐 아니라 간병, 돌봄, 재활 

등 의료와 복지의 연계도 중요하다. 
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 ○ 이러한 문제를 해결하기 위해, 당면과제인 의료비 부담, 치료제 접근성 

문제를 조속히 완화하고 의료-복지가 연계된 혜택을 제공할 수 있도록

근본적인 시스템 개선에 착수한다. 

대책 세부내용

희귀·중증난치질환 맞춤형 보장 강화

3대 대책 / 7대 세부 과제

대책 1 고액 의료비 부담 완화

 ➊ 희귀·중증난치질환자 본인부담 인하 및 대상 확대

 ➋ 의료비 지원사업 기준 합리화 및 확대

 ➌ 지원사업 체계화

대책 2 치료제 접근성 제고

 ➊ 희귀질환 치료제 신속 등재 지원

 ➋ 희귀·필수의약품 공적 공급 강화

대책 3 의료부터 복지까지 끊김없는 지원

 ➊ 지속적인 치료·관리를 위한 지원 내실화

 ➋ 의료·복지 연계 지원 강화
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 ◇ 대책 1. 고액 의료비 부담을 낮추겠습니다.

□ 먼저, 산정특례* 지원을 강화한다. 

     * 중증질환자 고액진료 부담 완화를 위해 건강보험 본인부담률 완화하는 제도

입원 20%, 외래 30~60% → 산정특례 0~10% (예: 결핵 0%, 암 5%, 희귀·중증난치 10%)

 ○ 희귀, 중증난치질환의 고액 진료비에 대해서는 건강보험 본인부담 수준을 

현행 10%에서 추가로 인하하는 방안을 마련한다.

   - ▴지속적인 치료·관리가 필요한 특성, ▴고액 의료비 부담이 되는 상황 

등을 종합적으로 고려하여 금년 상반기 중 인하방안을 마련하고, 건강

보험정책심의위원회 의결을 거쳐 금년 하반기 시행할 예정이다.

【 검토안 예시 】

 ￭ 본인부담 일정 금액 초과분은 5% 부담(사후환급) 등 부담 완화 방안 검토

  * 산정특례 질환별 연평균 급여 본인부담액(‘24) : 암 73만원(산정특례 본인부담 5%), 심장 

119만원(5%), 뇌혈관 116만원(5%), 희귀질환 57만원(10%), 중증난치질환 86만원(10%)

  * 희귀 및 중증난치질환 질환별 연평균 본인부담액(‘24) 예시 : 

혈우병 1,044만원 / 부신생식기장애 573만원 / 혈액투석 314만원 / 복막투석 172만원 등 

 ○ 또한 올해 1월부터 산정특례 적용대상 희귀질환에 선천성 기능성 단장

증후군* 등 70개 질환**을 추가하고, 지속적으로 확대할 예정이다. 

     * 선천성 장 기능 이상(장신경절 무형성증, 저신경절증)으로 인한 수술로 장이 짧아져 

장을 통한 적절한 영양섭취가 불가능해지는 질환

    ** 산정특례 적용 (‘25) 희귀질환 1,314개 / 중증난치질환 208개 → 

(’26) 희귀질환 1,387개 (+70개 추가/ +5개 세분화) / 중증난치질환 208개

 ○ 희귀·중증난치질환의 재등록 절차*도 환자 중심으로 개편한다. 

     * 지속적인 산정특례 적용을 받기 위해 매 5년마다 재등록 필요

   - 지금까지는 재등록 시, 희귀 및 중증난치질환 중 312개 질환에 대해

서는 별도 검사결과를 요구하고 있었다. 

     * 재등록 시 별도 검사 필요 질환 총 312개 (희귀 285개, 중증난치 27개)
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   - 희귀·중증난치질환은 완치가 어려운 특성 상 별도 검사가 불필요하다는  

현장의 의견을 수렴하여, 앞으로는 재등록 시 불필요한 검사 절차를 

삭제한다.

     * (現) 임상진단 + 검사결과 → (改) 임상진단 + 필요시 치료이력

     · 우선, 희귀질환자 단체 등 현장 요구도가 높았던 샤르코-마리투스 

질환 등 9개 질환은 금년 1월부터 재등록 시 검사를 삭제하고, 전체 

질환으로 확대해 나갈 예정이다. 

* 재등록 검사 삭제 우선 적용 9개 질환

  ￭ 샤르코-마리투스 : 유전자 이상으로 손과 발의 말초신경 발달에 영향을 

받아 근육의 위축과 변형이 발생하는 질환

  ￭ 구리대사장애 관련 3개 : 구리의 체내 대사과정 장애로 구리가 과도하게 

축적되거나 결핍되어 신경 퇴행, 발달 지연 등 신경계 이상을 유발하는 질환

  ￭ 배체트병 관련 5개 : 면역반응 이상으로 전신(신경, 위장, 심혈관 등)에 염증이 

발생하며 증상의 악화와 호전이 반복되는 만성 중증 질환 

□ 저소득 희귀질환자의 건강보험 본인부담을 완화하는 「희귀질환 의료비 

지원사업」도 확대한다. 

【 희귀질환 의료비 지원사업 개요 】

 ￭ 소득 기준 : 기준중위소득 140%(환자가구), 200%(부양의무자가구) 미만

 ￭ 재산 기준 : 지역별, 가구별 기준 충족 
   * 예 : 서울(1인가구) 환자가구 3억 6,583만원 / 부양의무자 가구 6억 972만원

 ￭ 지원 내용 : 건강보험 본인부담금(산정특례 적용 후 잔여금액), 간병비, 특수

식이 구입비, 인공호흡기 대여 등

 ○ 부양의무자 가구에 대해서 별도로 적용하던 소득·재산 기준을 ’27년부터 

단계적 폐지를 추진하여 저소득층 지원을 확대해 나간다. 
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 ○ 질환별 필요성에 따른 맞춤형 특수식 지원도 지속 확대한다. 

   - 식이조절이 필요한 희귀질환자에게 특수조제분유, 저단백 즉석밥 등을 

지원하고 있고, 작년 9월부터는 당원병 환자를 위한 특수 옥수수전분 

지원을 추가한 바 있다. 

【 특수식 지원 항목 추가 】

지원항목 지원 금액 지원대상 질환

특수조제분유 연간 360만원 이내
고전적 페닐케톤뇨증 (E70.0) 등 

28개 질환저단백 즉석밥 연간 168만원 이내

옥수수전분 연간 168만원 이내
글리코젠축적병(E74.0)등 

9개 질환

   - 올해 특수식 사용 현황 등 추가수요 실태조사를 통해 지원 품목 확대 

검토 및 신제품 개발을 지원해나갈 예정이다. 

□ 보다 궁극적이고 체계적인 지원이 가능하도록 현재의 다양한 지원제도를 

종합 검토하여 체계화하는 작업도 병행할 예정이다. 

급여 비급여

산정특례

(10% → 단계적 인하)

의료비 

지원

치료제 등 

비급여→ 급여 전환

본인부담 상한제
재난적 의료비 지원 

(비급여)

   * 산정특례, 본인부담상한제 등 의료비 지원 제도 종합 검토
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 ◇ 대책 2. 치료제 접근성을 높이겠습니다.

□ 건강보험 등재 절차에 걸리는 시간을 대폭 단축한다.

 ○ 근거 생산이 어려운 희귀질환 치료제 등에 대해 허가(식약처)-급여 적정성 

평가(심평원)-협상(건보 공단) 절차를 병행하는 시범사업(’23.10월~) 추진

으로 약제 등재에 걸리는 시간을 330일에서 150일로 180일 단축하고,

 ○ ‘26년부터 100일 이내(현재 240일) 등재가 가능하도록 절차 간소화를 

추진하여 희귀질환 치료제의 신속 등재를 제도화해 갈 예정이다. 

□ 또한, 수요가 적어 민간에서 공급이 중단되더라도 치료제를 구하는데 

어려움이 없도록 긴급도입과 주문제조를 확대하여 환자가 적시에 치료받을 

수 있는 기회를 강화한다.

 ○ 기존에 환자분들이 해외에서 직접 구매했던 자가치료용 의약품을 올해부터 

매년 10개 품목 이상 긴급도입* 품목으로 전환하여 공급을 활성화하고, 

   * 민간 중심의 의약품 시장 특성상 수요가 적어 국내 공급이 중단된 의약품을 정부 

주도로 해외에서 구매하여 공급하는 제도

  ** ‘30년까지 41개 품목 이상 (現 자가치료용 의약품 50% 수준)

  - 긴급도입 대상이 과거 급여대상 품목인 경우, 약가 요양급여 신청 우선 

고려하고, 기존 긴급도입 품목도 보험약가 신청을 추진*한다.

   * ’30년 까지 매년 5~10개 품목씩 건강보험약가 신청 추진

 ○ 아울러, 공급이 중단되었거나 중단 우려가 있는 필수의약품이 국내에서 

안정적으로 공급될 수 있도록 정부, 제약·유통·의약 분야 협회, 제약사 등이 

참여하는 공공 생산·유통 네트워크를 구축해 주문제조* 활성화를 추진한다.

   * 정부가 제약사에 품목제조 요청 후 전량 구매하여 공급하는 제도 

  - 현재 7개 품목에서 올해부터 매년 2개 품목씩 늘려 2030년까지 17개 

품목으로 확대할 계획이다.

 ○ 긴급도입, 주문제조 품목 확대 시 희귀질환 치료제가 우선 적용될 수 

있도록 추진할 예정이다. 
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 ◇ 대책 3. 발굴부터 관리, 의료부터 복지까지 끊김없이 지원하겠습니다. 

□ 희귀질환의 적절한 치료·관리를 위한 지원체계를 내실화한다. 

 ○ 희귀질환 의심환자 및 가족의 유전자 검사 등 진단지원을 확대*한다.

     * (’25년) 810건 → (’26년) 1,150건 → (’27년~) 진단 규모 지속 확대 추진

 ○ 또한, 희귀질환자가 사는 곳에서 진단·치료·관리를 연속적으로 제공받을 수 

있도록 17개 시도 중 전문기관이 없는 광주, 울산, 경북, 충남 권역을 

대상으로 추가 지정*하여 지역완결형 진료지원 체계를 구축할  계획이다.

     * (’25년) 13개 시도 17개소 → (’26년) 15개 시도 19개소 → (‘27년~) 단계적 지정 확대

 ○ 희귀질환 등록사업을 현재 17개 희귀질환 전문기관에서 종합병원급 

이상 의료기관으로 확대해 나간다. 

     * 등록사업 참여기관 : (‘25년) 17개 희귀질환 전문기관 → (’26년) 상급종합병원 → 

(’27년~) 종합병원급 이상 의료기관으로 참여 확대 추진

   - 이를 통해, 환자발생, 임상정보 등을 누락없이 체계적으로 수집·분석

하여 치료제 적기 공급·개발 지원 등 환자 편익을 높이는 데에 환류

할 계획이다. 

 ○ 희귀질환 지원·관리 등 각종 정책 연계를 강화하고 의약품·특수식 등 

실질적 환자 혜택을 구체적으로 논의할 수 있도록, 「희귀질환 지원 정책협의체」

를 올해부터 본격 운영해 나갈 예정이다. 

     * 희귀질환관리법 제18조 개정(6.4일 시행), 5개 부처(복지부·농식품부·기재부·식약처, 

질병청) 및 관련 협회· 환자단체로 구성(’25.9월 출범)

□ 환자 중심의 의료-복지 연계 지원을 위한 기반을 확충한다. 

 ○ 희귀·중증난치질환은 장기간 유병과정으로 의료 지원 뿐만아니라 간병, 

돌봄, 재활, 마음건강 등 다양한 복지 수요를 연계하는 지원이 필요하다. 
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 ○ 지금까지는 의료적 지원 위주 정책 추진으로 미충족 복지 수요를 제대로 

지원하기 어려웠다. 앞으로는 환자 수요를 기반으로 의료와 복지를 연계한 

포괄적 지원체계를 구축해 나간다. 

 ○ 이를 위해 희귀질환 실태조사를 금년 상반기 중 분석하고, 질환 및 환자 

특성에 따라 유형화해 유형별 복지 수요를 파악할 예정이다. 보다 구체적인 

수요를 분석할 수 있도록 환자단체 등 현장 의견수렴도 병행한다. 

 ○ 환자 수요 파악 결과를 바탕으로 의료-복지 사각지대를 발굴하고, 현행 

제도 및 외국 사례 등을 참고하여 환자 맞춤형 의료-복지 연계 지원 

방안을 마련할 예정이다.

 □ 보건복지부 정은경 장관은 “희귀·중증난치질환자의 고통을 덜기 위해

서는 더 많은 지원 대책이 필요하다”고 하면서, “금년부터 우선 시행

가능한 대책은 조속히 이행하고, 추가적으로 필요한 과제를 지속발굴

하여 희귀·중증난치질환자가 희망을 가지고 치료를 포기하지 않도록 

노력하겠다”고 밝혔다. 

<별첨> 희귀·중증난치질환 지원 강화방안

총괄

<산정특례 확대>

보건복지부 책임자 과  장 유정민 (044-202-2730)

보험급여과 담당자 사무관 정귀영 (044-202-2732)

<희귀질환 치료제 

신속 등재>

보건복지부 책임자 과  장 김연숙 (044-202-2750)

보험약제과 담당자 사무관 이은주 (044-202-2752)

<희귀질환 

의료-복지 연계>

보건복지부 책임자 과  장 장재원 (044-202-2430)

질병정책과 담당자 사무관 남지원 (044-202-2509)

<희귀·필수의약품 
공적공급강화>

식품의약품안전처 책임자 과  장 권혁승 (043-719-2821)

의약품관리지원팀
담당자

사무관 김선영 (043-719-2822)

사무관 이상태 (043-719-2823)

<의료비 지원, 
희귀질환 

발굴·관리>

질병관리청 책임자 과  장 김지영 (043-719-8770)

희귀질환관리과
담당자

사무관 성지환 (044-719-8773)

사무관 배병식 (044-719-8772)

     


