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研究要旨 

希少疾患・難病は、症例数が少ないがゆえに、国際的な共同研究や連携が重要である。特に疾

患登録については、病気の対策を行う上で、さらに新薬の開発を行う上でも重要な機能をはたす

ものの、なかなか進んでいない。患者による登録が進んでいる欧州や米国における希少疾患登録

に関する調査を行ったところ、研究者による登録や国による登録に加え、患者主体の登録を推進

していることが分かった。患者会や民間の患者登録に関しても報告する。 
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A. 研究目的 

 希少疾患・難病は、症例数が少ないがゆえに、

その対策や薬の開発などにおいてひとつの国で

は限度があり、国際的な共同研究や連携が重要で

ある。特に疾患登録については、病気の対策を行

う上で、さらに新薬の開発を行う上でも重要な機

能をはたすものの、なかなか進んでいない。欧州

や米国における希少疾患登録に関する調査を行

った。 

 また、我々の構築している難治性疾患患者を対

象とした SNS（ソーシャルネットワークシステ

ム）ベースのポータルサイトでは同一疾患あるい

は類似疾患・症状をもつ患者、患者会、患者支援

団体間が研究者との連携を強め、主体的に情報発

信・情報共有できるシステムの構築を目指してい

る。今後、登録情報の蓄積に伴い、これらを臨床

研究に効率的に結び付けるための情報分析法の

確立、さらには厚生労働省の研究事業から独立し

長期継続可能なシステムにするための体制づく

りが必要不可欠となってくる。 

 

 

B. 研究方法 

国際調査のうち欧州に関しては欧州委員会希

少疾患専門家委員会、オーファネット、患者登録

プロジェクト（EPIRARE）、患者団体連合（EURODIS）

等の情報収集した。米国については、米国立保健

研究所（National Institutes of Health: NIH）

を訪問し、米国における患者登録に関する調査を

行い、NIH で構築しているシステムの開発を行っ

ている Patient Crossroad 社の Kyle Brown 氏に

来日してもらって面会し、その特徴に関するヒア

リングを行った。米国ボストン PatientsLikeMe

社の代表のJames Heywood氏を訪れインタビュー、

ディスカッションを行った。インターネット上に

公 開 さ れ て い る Patitents Like Me 

(www.patientslikeme.com)のシステムを分析し

た。PatientsLikeMe のシステムを用いた臨床研

究や臨床報告に関する論文検索(PubMed)を行っ

た。 

また、インターネット上に公開されている関連情

報を調査分析した。 

（倫理面への配慮） 

この研究においては、医療行為や個人の医療情報

に関する取扱いは行っていないため、倫理面に関

する手続きは行っていない。 

 

C. 研究結果 

１ 欧州における希少疾患対策  

 希少疾患患者のレジストリーは大きく分けて、

国によるもの、学術団体によるもの、製薬会社に
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よるもの、患者によるもの、民間によるものがあ

る。 

日本の臨床調査個人票による登録のように、国単

位で行っているところはまだ少ないのが現状で

ある。 

欧州における希少疾患の定義は、患者数が 1万人

に 5人以下で、有効な治療法が未確立であり、生

活に重大な困難を及ぼす非常に重傷な状態であ

ることとされている。その中心的な存在に欧州委

員会希少疾患専門家委員会(European Union 

Committee of Experts on Rare Diseases: EUCERD)

がある。これは 2009 年の欧州委員会（EU）の決

定に基づいて EU 内に立ち上がった委員会で、こ

こにおいて様々な国際協調政策が行われている。

この委員会は、EU 加盟国の代表、EU の希少疾患

研究プロジェクト代表、患者会、製薬会社など、

100 名ほどの参加で毎年 3回程度、ルクセンブル

クにおいて開催されている。会合においては、EU

として行っている各種の希少疾患プロジェクト

の進捗や、加盟各国が 2013 年末までに定めるこ

とになっている希少疾患に関する大綱の進捗（約

半数が可決）、EUCERD としてのガイドラインの策

定、各種報告書の作成、EU主催の各種イベント、

希少疾患に関連する各種の取り組みの話題など、

2日間にわたって白熱した議論が行われる。2013

年でいったん終了し、2014 年 2 月から新しい委

員会として再スタートしている。欧州全体として

の登録のための共通プラットフォームの構築な

どについて議論されている。 

イタリアでは地域ごとに登録センターがあり、こ

こで情報が入力された後、匿名化情報が国の保健

省の研究所（ISS）に集約される形で把握されて

いる。 

スペインでも 2012 年からの希少疾患の登録プロ

ジェクトとして SpainRDR が行われており、国（カ

ルロス三世保健研究所）としての登録に加え、地

域ごとの登録や、6 つの学会、4 つの研究ネット

ワークなどが参加し、様々な面からの登録を支援

している。 

フランスでも新しい希少疾患対策の一環として

の登録制度が準備されており、現在その項目に関

する調整が行われている。 

 EUCERD のプロジェクトの一つとして、希少疾

患患者の登録に関しての実態調査を行い、その範

囲やデータ項目などの整理を行ったうえで最終

的には統一した登録システムの構築を目指すと

いう、EpiRARE プロジェクトがある。欧州には約

500 の登録プロジェクトがあると言われており、

同じ疾患でも各国、各地域で構築されている場合

もある。 

この調査において、1国内における学術機関（大

学等）が登録を行っていることが多いことが示さ

れている。（図 1） 

  

図 1 疾病レジストリーの特徴 

 

これらを整理することで、共通登録項目や、そ

の体系などの標準化を行うことは重要である。毎

年 10 月にはローマで Workshop が開催され、現在

の調査の進捗や共通項目に関する議論などが行

われ、2013 年 10 月には Epirare としての最小デ

ータセットを定義した。 

 

２．米国における希少疾患対策 

 米国国立健康研究所（NIH）に設置された希少

疾患研究室（ORDR）は一昨年よりトランスレーシ

ョナル研究推進センター（NCATS）の所属になり、

主に希少疾患研究の推進のための調整や情報提
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供を行っている。米国では希少疾患の研究の推進

を中心に行ってきており、患者支援は主に

National Organization of Rare Disease : NORD

や Genetic Alliance などの NPO や患者会が行っ

ている。Genetic Alliance では 2013 年から患者

登録システム Reg4All をスタートさせている。

NORD でも同様なサービスを予定している。 

情報提供に関しては、2012 年より Genetic and 

Rare Disease Information Center (GARD)を立ち

上げているものの、各種情報に対するリンクを中

心として構成されており、オーファネットのよう

な辞典的、データベース的なものにはなっていな

い。 

患者登録に関しても直接行わず、患者団体による

登録を支援し、ORDR として標準的な形式で収集

を進める体制として、Global Rare Disease 

Patient Registry and Data Repository (GRDR)

という仕組みを 2012 年に開始した。患者の重複

を避けるための一意になる GUID を採用し、患者

会主導による患者による登録システムの共通プ

ラットフォームとしている。（図２） 

  

図２ GRDR の概念図 

 

患者登録で問題となる医学的な品質について

は、医療関係者がバリデーションを行うように指

導している。このシステムを共同開発している

Patient Crossroad 社によると、すでに多くの患

者会で採用され、治験情報や症状に会った生活の

工夫など、患者の興味に従った情報を提供するこ

とで患者自身による日常の情報を入力してもら

えることや、治験情報の提供やリクルートなど創

薬への推進にも役立っている。 

 

３ 民間による患者登録 

PatientsLikeMe(www.patientslikeme.com) は ア

メリカで 2004 年から提供が開始されている患者

間情報共有のための SNS システムである。登録は

無料で行える。対象疾患は設立当初からの ALS

に加え、現在は MS、パーキンソン病、てんかん、

HIV-1 感染から精神障害など、難病・希少疾患に

限らず多岐に渡っており、2013 年 2 月現在登録

者数は 16 万人に及んでいる。ここでは登録者が

自らの症状や治療の経過、服薬情報を入力し、そ

れらを公開、登録者間で共有できるようになって

いる。気分や各症状（痛み、痙攣、眠気など）の

変化、服薬状況を記録し、ガントチャート形式で

経時的に一覧できるものとなっている。また年齢、

性別、更新頻度、症状、治療方法などから他の登

録者を検索することができる。検索結果では、年

齢、性別、病名、疾患に応じた身体機能状態、使

用している医用機器などがイラストに示されて

おり、一目でわかるようになっている。また、自

分の健康情報や疾患情報を入力することで臨床

試験のマッチング検索ができることも大きな特

徴である。 

PatientsLikeMe のようなシステムの有用性、収

集された情報やデータの解析や臨床応用に関す

る報告はすでに多数ある。 

 患者や介護者が自分の病気に関連した情報を

閲覧できるようにし、個人の健康情報の共有をす

ることが、患者にどう影響するかを検討した研究

報告 1)によると、利用者たちは掲載された他人

の医学情報をよく利用し、治療の判断や症候のコ

ントロールなどの健康に関連した問題の決定に

ついて意見交換を活発に行なっていることが明

らかになった。とくに、特定の経験についてのア

ドバイスを求める、特定の症状や健康問題につい
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てアドバイスする、共通点を基にした交流を育む、

という 3 点についての意見交換が最も多いこと

が分かった。このことは我々の構築したシステム

の基本理念に通じるものである。 

 疾患、症状ごとでも同様の報告がされており、

患者間で健康データの共有することで疾病の自

己管理を改善できる可能性も報告されている。さ

らにこのようなシステムを用いることは医療従

事者にとっても健康情報管理の観点から有用と

されている。 

従来、外来受診で得られる情報は断片的なもので

あったが、このようなネットワークシステムを活

用すれば連続的な日々の健康情報を得ることが

可能となる。実際に、パーキンソン病患者の症状

変化データを従来よりも短いスパンで取得する

ことにより、新たな知見が得られている。7)患者

の日々の語り（ナラティブデータ）がワクチンや

薬剤の効果や副作用情報などを広く広めるのに

も役立つ。 

従来の治験の場ではしばしば、患者と医師の医療

結果に対する認識の差異というものが問題とな

ってきた。つまり、ある治療方法による症状改善

度を調べる際に、血液データや画像データなどで

は改善の傾向が見られるのにもかかわらず、患者

自身にその自覚がないことがある。このような患

者と臨床医間の治療法についての認識の比較に

ついても、この PatientsLikeMe のシステムを用

いて研究されている。 

また新たな各疾患における診断基準や、症状の評

価尺度の開発にもすでに同システムは利用され

ている。 

薬剤の効果評価について、サンプリング方法を工

夫することで無作為化試験と同等の結果も得ら

れることが報告されており、この手法が普及すれ

ば薬剤や医療方法の認可のスピード化も期待で

きる。 

PatientsLikeMe はサイト内の広告展開などでは

なく、患者が更新するデータを定量的に分析し、

製薬会社、医療機器メーカー、研究機関、保険会

社や NPO 等に情報提供することで収益を得ると

いうビジネスモデルを展開している。 

 このため、登録者は無料で自分の健康情報を管

理し、他の患者との情報共有ができる。さらには

先に述べたような、臨床試験のマッチング検索も

可能になっている。 

 このようなビジネスモデルを我々のシステム

にも展開することで、この研究事業の最終目標で

ある、長期にわたり継続可能な自立型システムの

構築ができることとなる。 

 来年度はさらなる機能の改良・充実・拡大を行

っていく予定である。まずは登録者を増やし、登

録後の継続的な利用を促すためのコミュニケー

ションツールとして個々のライフヒストリーや

難病知恵袋に対してコメントをやりとりできる

機能を追加する。また情報提供ツールを開発し、

最新の研究や治療のニュース配信、多くの登録者

から需要があがっている就労情報や治験の情報

を提供できる機能を実装していく。さらに、シス

テムに蓄積された患者の情報データを各製薬会

社や医療・医用機器メーカー、研究機関に提供し

ていく予定である。 

また情報提供以外からも収益を得られる手段を

確立するために、治療・療養サポートとして服薬

リマインダー機能を開発する。ここには、薬剤や

サプリメントの処方・服薬状況（種類・服薬期間・

副作用など）の記録や、飲み忘れ防止機能が搭載

される。 

 

４ 国際的な研究協力体制 

 2011 年 4 月、EU と NIH が中心となって、国際

的に研究を推進するために、「国際希少疾患研究

コンソーシアム」（IRDiRC）が設立された。今後

5 年間に約 10 億円以上の研究費を配分する計画

のある機関を参加条件にしている。現在、15 カ

国(地域)、35 機関が正式加盟している。定期的

な会合と研究情報や研究資源の情報交換が中心
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で、加盟費用などの必要もなく、研究資源の提供

義務などもない。 

2013 年 4 月にはアイルランドのダブリンにおい

て第 1 回の IRDIRC 学術大会が開催された。多く

の関係者が集まり、希少疾患に関する各方面から

の討論がなされた。 

EU や米国における各種のプロジェクトでは、今

後 IRDiRC で調整される研究方針にしたがって標

準化されたデータ項目などでの情報収集や情報

連携を行っていく方針を示しており、今後、この

組織が希少疾患・難病研究の中心的役割を演じて

くる体制作りが進んでいる。2014 年 1 月中旬、

IRIDIRC 会長の Paul Lasko 氏が来日し、IRDIRC

に関する講演会を行ったが、日本からの参加を大

いに期待しているとのことであった。 

 一方、RE(ACT)コミュニティという希少疾患研

究の連絡会も 2013 年からはじまっている。2014

年 3月にはスイスのバーゼルで第2回のRE(ACT)

会合が開催された。希少疾患に関する診断や治療

の研究発表を中心としている。希少疾患に関する

学術学会がないため、学術発表が様々な学会に分

散している中で、本シンポジウムを聞くことによ

って希少疾患に共通する研究開発を考えること

ができる点、このような研究会を日本でも整備す

べきと考える。（日本からの出席者は水島のみ） 

 

５ 患者主体の登録システム 

これまで述べてきたように、国際的には様々な患

者登録システムが様々な主体によって運営され

ており、研究者主体による学術的な登録が多い中

で、患者主体の登録が増えてきている。患者主体

の登録システムの優位点については、患者・患者

会、製薬会社、学術研究者、政府それぞれにとっ

て様々なメリットがある。 

 患者や患者会にとっては、臨床試験•研究のた

めの患者集団を整理することが可能で、調査結果

を介して他の患者から学ぶことができる。また、

患者と研究者の連携が可能で、アンケートの実施

などが簡単に行うことができる。 

製薬会社にとっては、複数の疾患をまたぐ匿名化

患者情報の共有や、特定のプロファイルに基づい

て患者情報を共有することが可能で、多言語機能

による国際的な患者データを収集することもで

きる。これらは治験における迅速な適格患者のリ

クルートや、治験デザインに活用できる。 

学術研究者にとっては、患者と家族から直接学ぶ

ことができることや、臨床研究•治験のリクルー

トが容易なこと、臨床試験候補者リストによって、

臨床試験のサイトプランニングが可能である。 

政府にとってのメリットとしては、これまでむず

かしかった患者の意見を直接収集することが可

能となり、また研究資金をかけなくても自律的に

患者登録が行える仕組みが構築可能となる。 

 

D．考察 

 国際的には様々な患者登録システムが様々な

主体によって運営されており、研究者主体による

学術的な登録が多い中で、患者主体の登録が増え

てきている。患者主体登録では医学的妥当性が低

くなる可能性が高い。患者自身の主観的な情報が

中心となるため、客観性や統一性に欠ける点が課

題となる。これらを解決するため、この米国のシ

ステムにおいては、患者会に入力データの確認を

行うクラークを置くなどして、医学的見地からの

問題を解決する必要がある。 

 

E．結論 

 米国においてはじまった患者主体の登録シス

テムの統合を行う GRDR では、患者会主体による

データを匿名化して収集することによって、これ

までできなかった患者に直接つながったデータ

ベースの構築をめざしている。現在数十疾患で試

験的運用研究が行われている。 

 Patient Crossroad 社のソフトウェアは Open 

Source として無料で使えるようになる予定であ

る。 表皮水苞症のシステムの日本語化が行われ
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ており、我々と共同で一般的な日本語化システム

を現在検討している。 
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