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背景：日本の難治性疾患（以下、難病）研究は厚労省と AMEDが支援する約300の研究班により推進されてい

る。各班では研究内容に応じて臨床情報やゲノム情報等を集約した患者レジストリを構築し、研究利用している

が、それらは班ごとに管理され、情報の安定長期管理、研究班横断的な共有や利活用は十分出来ていない。目

的：難病研究班が持つ情報を統合し制限共有による疾患横断的解析の推進のための情報基盤（難病プラット

フォーム)の構築およびその長期安定な運営を可能とする支援組織の構築。方法：①厚労省と AMEDが支援する

303の難病研究班を対象としたレジストリ構築・運用状況についての調査。②各研究班の臨床情報・ゲノム情報の

集約・統合・共有のための制度設計。③②の基盤となる情報システムの設計開発。④レジストリ運営支援体制整

備。結果：①173項目を調査し、271の研究班が回答した。200班でレジストリを運営し、総対象疾患は280以

上、登録患者数は平均938名であった。調査結果のうちレジストリの概要を Web公開した②被験者の個人識別情

報を管理し、必要に応じて実名情報などを用いて名寄せを行なう「個人情報管理部門」、レジストリの構築・運

営支援を行い、臨床情報を共有・統合する「臨床情報統合部門」、ゲノム・オミックス情報と臨床情報を共

有・統合し、ゲノム解析を支援する「ゲノム情報統合部門」の組織構成とした。各部門には委員会を設置し運営

規則や情報共有ガイドラインを策定した。③部門構成と担当業務に合わせ個人情報管理システム、臨床情報管理

システム、ゲノム情報管理システムが連携する構成として開発を進めている。④研究班のレジストリ構築に際し

て提供する標準文書（研究計画書、倫理申請書、標準業務手順書の雛形など16種類）を作成した。また本事業の

情報共有ポリシーを策定し、標準文書に反映した。考察：稀少難病研究では症例の稀少性から研究班横断的な情

報共有が重要である。本研究事業はまだ開発途上だが、稀少難病研究発展に寄与すると考える。
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There are more than 300 research groups for rare diseases in Japan. Although they are collecting various kinds of 

clinical information and genomic information of patients for their own researches, such data are managed 

individually by each research group and are not sufficiently shared among these research groups. Since "rare 

diseases" are literally rare (being of low prevalence), the understandings of the underlying disease mechanisms are 

incomplete and identifying a large enough sample of comparable patients for clinical trials is difficult. Therefore, 

there is a need to collect and integrate data and construct a data integration platform for rare disease researches. 

Funded by AMED (Japan Agency for Medical Research and Development), we are conducting a national research 

and development project about standard platform construction for rare disease registries in Japan. In this article, we 

report the background, the purpose, the process, the results, the current status, and the future plans of this project. 
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1.背景 

稀少疾患（rare disease）は生活習慣病や感染症などのよう

な通常の疾患（common disease）と比較して罹患率が圧倒的

に低い疾患であり、その基準は国によって異なっているが、

日本においては厚生労働省が「本邦における患者数が 5万

人未満である疾患」を稀少疾患として取り扱っている。稀少疾

患は一般に重篤な疾患であることが多い傾向にあり、慢性の

経過で症状が進行していく疾患が少なくない。
1)

 

他方、本邦では難治性疾患（難病）という呼称が昔から使

用されているが、これは医学的に定義された疾患の名称では

なく、「原因が不明で治療方法が確立されていない疾患」に

対して社会通念として使用されていた呼称であり、指し示す

疾患はその時代の医療水準や社会事情などによって変わっ

てきた。厚生労働省が公開している「難病の患者に対する医

療等に関する法律の概要」についての資料では難病は「発

病の機構が明らかでなく治療方法が確立していない希少な

疾病であって長期の療養を必要とするもの」と定義され、医療

費助成の対象となる指定難病は「難病のうちで良質かつ適切

な医療の確保を図る必要性が高く、①患者数が本邦におい

て一定の人数に達しない（人口の概ね 0.1%程度）、②観的な

診断基準（又はそれに準ずるもの）が確立している」という条

件を満たす疾患から選定される。2) このように稀少疾患と難病

とは定義が異なっているが、数多くの疾患がオーバーラップ

することもあって、これらの用語はほぼ同義語のように使用さ

れる傾向が見受けられる。本研究では正確を期すため稀少

難治性疾患という表記を用いる。 

 

厚生労働省と日本医療研究開発機構（AMED）がサポート

している日本の難治性疾患研究班は約 300 存在する。その

他にも様々な規模の難治性疾患研究班が存在すると推測さ

れる。各研究班では各々の研究内容に応じて臨床情報、ゲノ

ム情報、生体試料関連情報などを保持しているが、それらは

各研究班で個別に管理されるケースが少なくなく、収集した

情報の安定した長期管理、研究班横断的な情報共有や利活

用などは研究班の負担が大きいなどの理由により十分になさ

れていない研究班が多いのが実情である。 

稀少難治性疾患は患者数が少ないがために①疾患の機

序や病態についての解明が進みにくい、②臨床試験を行え

るだけの十分な人数の患者を集めることが困難という状況に

ある疾患が多く、一つの研究班で収集可能な情報の量や質

には限度があるため、研究班横断的な情報共有が疾患研究

の発展に不可欠であり、長期の安定運用が可能な疾患レジ

ストリが疾患研究の発展に大きく貢献すると考えられている。 

 

以上を背景として AMED では難治性疾患実用化研究事

業として「希少難治性疾患･未診断疾患の研究及び医療の発

展に資する情報基盤構築研究」の公募を 2016 年度に行い、

当施設を研究代表機関とする研究班が受託した。 

2.目的 
稀少難治性疾患の研究促進のため、 

①日本の難治性疾患研究班が研究目的に収集した（あるい

は収集する）患者の臨床情報及びゲノム情報の安定した長

期管理及び研究班横断的な情報共有が可能な情報基盤及

び運営組織の構築とそれを用いた各研究班のレジストリ運営

を支援する体制の確立 
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②各研究班が収集した疾患関連情報（臨床情報、ゲノム情報）

を集約統合して統合解析や二次利用が可能な情報統合基

盤とその運営管理体制の構築 

を目的（及び目標）とする。 

3.方法 

本事業において立ち上げるシステム及び運営組織全体の総

称を難病プラットフォーム（RADDAR-J, RAre Disease DAta 

Registry of Japan）と命名し、以下の作業を施行した。 

3.1 現状についての調査 
欧州における調査報告 3) を参考事例として、難病研究班

のレジストリ構築・運営の現状や支援のニーズなどの調査を

目的として、厚生労働省と AMEDがサポートする難治性疾患

研究班（難治性疾患政策研究事業班及び難治性疾患実用

化研究事業班）を対象として Web システムによるアンケート調

査を施行した。調査項目は以下の通りである。 

1) 研究プロジェクトに関連した項目（5項目） 

2) 疾患レジストリに関連した項目（25項目） 

3) レジストリシステムに関連した項目（24項目） 

4) 管理・登録体制に関連した項目（35項目） 

5) 登録データに関連した項目（48項目） 

6) データの取扱いに関連した項目（18項目） 

7) バイオレポジトリに関連した項目（16項目） 

8) 現状の課題に関連した項目（2項目） 

3.2 制度設計 
各研究班が保持する臨床情報及びゲノム情報を集約して

統合し、適切な共有や提供を行なうための制度設計を行なっ

た。 

･ 難病プラットフォームの組織設計 

･ 運用方針の策定 

･ データシェアリングポリシーの策定 

3.3 情報基盤の設計と開発 

3.2 を遂行するために必要な情報基盤のグランドデザイン

を検討し、設計開発に着手した。 

3.4 レジストリ運営の支援体制の整備 
難病研究班のレジストリ構築及び運営を支援する体制の整

備を行なった。 

･ 難病プラットフォーム事務局の立上げ 

･ 難病プラットフォームポータルサイトの立上げ 

･ 難病プラットフォームを利用する研究班のレジストリ構

築・運営を支援するための標準文書の策定 

･ 全体説明会及び個別相談会の実施 

4. 結果 
4.1 現状についての調査 
当施設で運用している臨床情報収集用 Web システム 4)を

使用して前述の合計 173 項目について調査を行なった。厚

生労働省の難治性疾患政策研究事業班 109 班、AMED の

難治性疾患実用化研究事業班 194 班の合計 303 の難病研

究班が調査対象となり、その約 89%に相当する 271 班から回

答が得られた。現在回答結果の詳細な分析を行なっている

段階であるため、結果の一部を以下に引用する。 

･ 回答のあった班の約 74%（200 班）が何らかの形態のレ

ジストリを保持あるいは運用。 

･ 約 50%（136班）がレジストリ事務局を運営。 

･ 約 29%（78班）でレジストリ用データ入力システムを運用。 

･ 現状の課題として、約 18%（49 班）で患者のリクルートが

進まない、約 10%（26 班）でデータ収集が進まない、約

12%（32 班）で登録したデータを十分活用出来ていない、

約 37%（100班）で人員不足（専門的スタッフの欠如など）

という課題があると回答。 

回答内容の公開について同意が得られた 92班（難治性疾

患政策研究事業班 38班、難治性疾患実用化研究事業班 54

班）につき、後述する難病プラットフォームのポータルサイトで

調査項目の一部を公開した（日本語及び英語）。 

4.2 制度設計 
4.2.1 難病プラットフォームの組織設計 
本組織の設計には欧州の RD-Connect (https://rd-

connect.eu/) 5)を参考事例の一つとし、4.1の結果も踏まえて難

病プラットフォームの役割を以下のように策定した。 

1) 疾患別レジストリ研究から提供される情報やデータの集

約・管理・運用 

2) 疾患別レジストリ研究から提供されるデータの統合とそ

れを用いた集計・分析・解析研究 

3) 疾患別レジストリ研究の運用支援 

4) 情報提供元である疾患別レジストリ研究のデータクリー

ニング及び難病プラットフォームでの解析結果の情報提

供元の疾患別レジストリ研究へのフィードバック 

 

組織の構成としては、研究班によって保持する情報の種類

（臨床情報、ゲノム情報、オミックス情報）が異なっていること、

難病研究においては稀少な症例の追跡が重要でそのために

実名情報管理が大きな役割を果たすこと、患者会と直接連携

するレジストリ事務局も少なくないことなどを考慮に入れ、①

個人情報管理部門、②臨床情報統合部門、③ゲノム情報統

合部門という三部門と全体を統括する難病プラットフォーム事

務局で構成される組織とした。各部門には委員会を設置して

運営する体制とした。 

4.2.2 運用方針の策定 

上記の部門で構成される難病プラットフォームの詳細な組

織運営ルール（組織構成、各組織の役割、委員会の運営、

研究班に提供するレジストリシステムの要件、システム管理と

データ保全、データ提供など）を策定し、運用書にまとめた

（難病プラットフォーム運営書）。 

1) 個人情報管理部門では主として①実名を含む被験者プラ

イバシー情報の管理、②同一研究プロジェクト内及び研究

プロジェクト横断的な名寄せを担当することとした。 

2) 臨床情報統合部門では主として①各難病研究班における

レジストリの構築・運営支援、②各疾患別レジストリから被

験者の臨床情報の提供を受け、それらを統合・管理・運用

（統合臨床情報）、③統合臨床情報の集計・分析・解析を

担当することとした。 

3) ゲノム情報統合部門では①各疾患別レジストリからゲノム

情報やオミックス情報の提供を受け、それらを管理・運用、

②臨床情報統合部門で保持する統合臨床情報のうちでオ

ミックス解析やゲノム解析に必要な臨床情報の提供を受け、

統合的に解析、③各疾患別レジストリ研究班のゲノム解析

支援（疾患解析ツールの提供、疾患解析に利用可能なゲ

ノム・オミックスのコントロール情報の提供など）を担当する

こととした。 

4.2.3 データシェアリングポリシーの策定 
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AMED がデータシェアリングを推進する目的で定めている

「ゲノム医療実現のためのデータシェアリングポリシー」6)に基

づき、難病プラットフォームが各難病研究班と適正なデータシ

ェアリングを行なうための「データ共有ガイドライン」を策定し

た。データの共有形態としては以下の三種類を想定している。 

1) 制限共有 

データ共有元の難病研究班と難病プラットフォームにおい

てのみデータを共有する。データ共有元の難病研究班の

合意が得られた場合には、希望する第三者とデータを共

有する。 

2) 制限公開 

データ共有元の難病研究班から、第三者への提供があら

かじめ許可されているデータについて、難病プラットフォー

ムの審査・承認のもと、希望する第三者へデータを提供す

る。 

3) 非制限公開 

データ共有元の難病研究班から、公開することがあらかじ

め許可されているデータについて、難病プラットフォームが

誰でも閲覧・利用できるデータとして公開する。 

 

4.3 情報基盤の設計と開発 
4.2で策定した部門構成と担当業務に合わせ、各部門用に

用意された複数のシステムが連携して動作するシステム構成

とした（図１参照）。 

個人情報管理部門で使用する個人情報管理システムでは

当施設に於いてゲノム疫学研究用に構築した実名登録シス

テム 7) を活用する方針とし、実名を含む被験者プライバシー

情報の管理、同一研究プロジェクト内及び研究プロジェクト横

断的な名寄せを担うこととした。 

難病プラットフォームを利用する研究班が被験者情報の収

集管理に使用するための標準システムとして、イーピーエス

株式会社が治験や臨床試験用に提供している EDC

（Electronic Data Capture）システムをベースに本研究事業用

にカスタマイズしたシステムを標準データ入力システムのプロ

トタイプと位置付けて開発を行ない、希望する研究班に対し

て有償提供することとした。サーバ環境としては京都大学情

報環境機構が提供する仮想ホスティングサービスを使用し、

全てのデータが京都大学の管理するシステムに収容される仕

様とした。2018年 10月以降に研究班への提供を開始する予

定である。 

臨床情報統合部門で使用する臨床情報統合システムにつ

いてはシステムの要件、仕様、他システムとの連携のあり方な

どについて検討を行なっている段階である。 

ゲノム情報統合部門で使用するゲノム情報統合システムに

ついては当施設が AMED の別事業（臨床ゲノム情報統合デ

ータベース整備事業）において開発を行なってきた臨床情報

とゲノム情報の統合管理システムをベースとして必要な機能

（他システムとの連携機能など）の追加を行なって活用する方

向で仕様を検討している。 

 

4.4 レジストリ運営の支援体制の整備 
･ 難病プラットフォームの専用ドメインを取得し、ポータルサ

イト(https://raddarj.org/)を立ち上げて①難病プラットフォー

ムの支援体制についての説明、②日本の難病研究班のレ

ジストリの現状についての調査結果の公開を日本語及び

英語で開始した。 

･ 難病プラットフォーム事務局の立上げを行い、メール連絡

による研究班支援が可能な体制を構築するとともに難治性

疾患政策研究事業班と難治性疾患実用化研究事業班を

対象に全体説明会を開催し、レジストリ構築支援を希望す

る研究班を対象に個別相談会を実施している。個別相談

会においては担当者が個別の研究班と面談を行なって実

情などについてヒアリングを行い、難病プラットフォームとし

て行える支援についての検討と提案を行っている。 

･ 難病プラットフォームを利用する研究班のレジストリ構築・

運営を支援するために以下の標準文書を作成し、希望す

る研究班に提供する体制の整備を進めている。作成済み

あるいは作成中の文書は以下の通りである。 

 研究実施計画書 

 同意説明文書 

 アセント文書 

 既存の計画書の修正の手引き 

 既存の同意説明文書の修正の手引き 

 情報公開文書（オプトアウト）の文例 

 データ共有ガイドライン 

 研究実施に係わる標準業務手順書 

 研究関連文書の版数管理手順書 

 データマネジメント業務手順書 

 データ入力システム構築と管理の手順書 

 モニタリング及び監査手順書 

 試料・情報の収集に係わるマニュアル 

 EDCへのデータ入力マニュアル 

 データベース構造定義書 

 データベース構造定義書ガイドライン 

 症例報告書 

 統計解析計画書 

 帳票テンプレート例示 

5. 考察 
AMED は公的資金で行なわれる研究開発から得られたデ

ータを国民共有の知的資産と位置づけ、データの収集、質の

確保、意味づけ、保存と活用等が適切かつ公正に行なわれ

ることを大きな目標に掲げており、その目的に「ゲノム医療実

現のためのデータシェアリングポリシー」6)を定め、データシェ

アリングを推進している。当研究班が受託した AMED の「希

少難治性疾患･未診断疾患の研究及び医療の発展に資する

情報基盤構築研究」はその方針に基づいて策定された研究

事業であり、本研究では患者数が少ない稀少難治性疾患の

研究において各研究班が収集し保管していた症例の臨床情

報やゲノム情報の有効な共用や統合を促進する環境と体制

を提供することにより、稀少難治性疾患の研究促進の一助と

なることを大きな目標としている。 

 

制度設計やシステム設計に先立って行なった日本の難病レ

ジストリに関する現状調査は調査結果を分析しているところで

あるが、回答のあった研究班のうちで現在レジストリを保持し

ている研究班が約 74% あり、そのうちでレジストリ用 EDC シ

ステムを使用している研究班は約 38%であり、レジストリを運

用している班は多いものの EDC システムを利用している班は

その半分にも満たないことが判明した。現状の課題として患

者リクルートやデータ収集・活用に課題があると考えている班

は回答のあった班の 1～2割程度であったが、専門的スタッフ

などの人員不足という課題を抱える研究班が回答のあった班

の 3分の 1強に達しており、難病プラットフォームによるシステ

ム面及び運用面での支援が一定の効果をもたらすことが期

待出来ると判断した。 
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本研究事業では全体のデザインとそれを支える制度の設計

を行なった後にまずは各研究班が疾患レジストリを立ち上げ

て運用を軌道に乗せる部分（データの入口部分に該当）に対

するシステムの開発と支援体制の確立を優先して進め、その

部分の運用目処が立った段階で各研究班への説明会と支援

を希望する研究班への個別相談会を行ない、研究班への支

援を開始している。個別相談会は個別の研究班と実際に面

談を行なって生の声を聞くことによって研究班の実情をより深

く知るよい機会となっており、今後の支援体制・支援内容の改

善に大きく寄与するものと考えている。 

現在はレジストリシステムによって収集される患者情報を統

合して統合解析や二次利用などに活用するためのシステム

開発及び体制の整備を進めている。開発ベンダーや成り立

ちの異なる複数のシステムの連携が必要となることから、シス

テム連携の仕様、被験者 ID や研究プロジェクト ID の情報管

理などデータ統合の仕様、システムの運用など検討すべき課

題が数多く存在するため、仕様検討に時間がかかっている。

このように本研究事業はまだ開発の途上にあり、解決すべき

課題も少なくないが、このような仕組みが軌道に乗ることでデ

ータの共有が推進され、稀少難治性疾患の研究の促進の一

助となることが期待される。 

 

6. まとめ 
稀少難病研究では症例の稀少性から研究班横断的な情

報共有が研究の促進のために重要である。本研究事業では

稀少難病研究班のレジストリ構築・運営の支援とデータシェア

リングの推進を行なう仕組みと体制の構築を進めており、稀

少難病研究の発展に大きく寄与することが期待される。 
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図 1 難病プラットフォームの全体構成 
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