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研究要旨 
 本研究は、原発性免疫不全症(PID)患者支援団体であるNPO法人PIDつばさの会により個人電子
医療記録機能を持つ患者レジストリPierを構築し、患者背景、病歴、治療経過に関する情報
を、自ら収集、分析し、既存のPIDJネットワークに提供することで、研究を加速し、より効果
的な診療に役立て、患者の予後を改善することを目的としている。昨年度、Pierを構築した上
で、そのサイトを公開した（http://pier.kazusa.or.jp/pier/jsp/）。 
 今年度は、Pierサイトのデザイン変更を行い、患者、および患者家族が親しみやすいインタ
ーフェースを構築した。さらに、スマートフォン、タブレットでの入力が可能なようにデザイ
ンを変更した。また、掲示板機能、アンケート機能の実装も行った。掲示板利用が可能な「サ
ポーター」というユーザータイプを導入した。 
 これにより、Pierユーザーとして、58人の登録があり、サポーターユーザーも11人の登録が
あった。北海道から九州まで全国に分布しており、遠隔医療としての側面としても有用である
と考えられた。 
 日々3回熱型、身体症状を登録している自己炎症症候群のユーザーもあり、その患者での解析
を行ったところ、新しい薬剤の投与を境に高熱が減少し、登校が可能になっており、治療効果
の判定にも半客観的基準として利用が可能なことが明らかになった。 
 一方、PIDJには2854例が登録されていることからは、まだまだPierの認知は低く、登録も不
十分であると考えられる。来年度以降もPIDつばさの会を中心として、Pierの運用を継続し、PI
DJと連携することで、患者のQOL向上に役立てていきたい。 
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1. 研究目的 
 本研究では、原発性免疫不全症(PID)患
者支援団体であるNPO法人PIDつばさの会に
より個人電子医療記録機能を持つ患者レジ
ストリPierを構築し、患者背景、病歴、治
療経過に関する情報を、自ら収集、分析し、
既存のPIDJネットワークに提供することで、
研究を加速し、より効果的な診療に役立て、
患者の予後を改善することを目的としてい
る。昨年度、Pierを構築した上で、そのサ
イトを公開した（http://pier.kazusa.or.
jp/pier/jsp/）。その上で、PIDつばさの
会会員に対して広報を行い、意見聴取を行
うための説明会を開き、そこで得られた要
望を構築に利用した。昨年度末の時点で、
登録者は25例と限定的なものではあった。 
 そこで、今年度は、Pierに必要な項目や
画面機能を整理し、Pierプロトタイプの運
用と改修を通じて継続的に運用できるシス

テムを構築すること、PID中央診断登録シ
ステムであるPrimary Immunodeficiency D
atabase in Japan (PIDJ)の現状把握と今
後改良すべき点を明らかにすることを目的
とした。 
２ 研究方法 
 昨年度、NPO 法人 PID つばさの会の患
者理事が中心となり、医師理事である研究
代表者、分担者と共同で構築したPier に
ついて、PID患者支援団体「PIDつばさの
会」の患者理事らとの会合などにより、患
者や患者家族が感じている現状の問題点や
ニーズを調査した。 
 その中で、Pierに記載が必要な項目や画
面構成、ユーザー権限などについて、検討
を行った。 
 患者団体側からニーズの高かった掲示板
機能、アンケート機能の実装、サポーター
の追加を行った。 
 また、Pierに登録した患者のデータを分
析することにより、治療効果について検討
した。 PIDJに登録された患者数、疾患種
類など臨床情報を解析した。 
（倫理面への配慮） 

本研究では、診療施設あるいは患者より
情報提供を受け、問題点の抽出等の作業を
行うため、患者の人権擁護のために情報管
理などに十分の配慮を行った。患者氏名な
どの個人情報は情報管理者のもと、連結可



能匿名化されて厳重に管理されている。 
 
３ 研究結果 
 Pierサイトのデザイン変更を行い、患者、
および患者家族が親しみやすいインターフ
ェースを構築した（関連資料3-1）。 
 さらに、スマートフォン、タブレットで
の入力が可能なようにデザインを変更した
(関連資料3-3)。 
 Pierユーザーとして、58人の登録があっ
た。北海道から九州まで全国に分布してお
り、遠隔医療としての側面としても有用で
あると考えられた。 
 日々3回熱型、身体症状を登録している
自己炎症症候群のユーザーもあり、その患
者での解析を行ったところ、新しい薬剤の
投与を境に高熱が減少し、登校が可能にな
っており、治療効果の判定にも半客観的基
準として利用が可能なことが明らかになっ
た。 
 掲示板機能を2013/12に実装した（資料3
-2）。それに合わせて、新しいユーザータ
イプとしてサポーターを新設した。これは、
掲示板機能が利用可能な患者家族、友人、
医療関係者などからなるユーザータイプで
ある。サポーターは、患者のからだの記録、
プロフィールなどの患者情報にはアクセス
できないが、掲示板を通し、患者を勇気づ
けたり、アドバイスを与えたりすることが
可能である。すでに11人のサポーターの登
録があり、掲示板機能も動き出している。 
 2014/1には、アンケート機能を実装した。
これにより、ＱＯＬ評価項目をユーザーに
聞くことにより、リアルタイムにＱＯＬ調
査等が可能になると考えられる。 
 PIDJには2854例が登録されていた。年令
では小児から成人まで、地域では日本全国
から登録されていた。疾患種類も国際分類
で示されている大分類がほぼ登録されてい
た。しかし必須入力項目が少ないため、入
力されていないデータがあり、主治医に登
録依頼を再度行うこともあった。 
 専門医から非専門医への診断、治療に関
する助言も適切に行われていた。サンプル
保存もされていた。 
 
４ 考察 

患者とその家族において、患者の日常の
生活の記録を管理するのみならず、患者や
患者家族同士での意見交換や交流の場とし
ての機能の重要性が示された。 

また、日々の入力の結果得られる情報を
もとに解析することにより、客観的に患者
の状態を把握することが可能になった。こ
れにより、治療効果の判定に利用できた例
もあり、今後、積極的に患者さんがデータ
を入れてくれることを促すことで、研究の
促進と同時に臨床的な効果も上がることが
期待された。 

PIDJは原発性免疫不全症候群の中央診断
登録システムとして活用されていると考え

られた。臨床情報、診断名、治療、予後な
どでソートできるシステムになっており、
解析が容易である点も患者の把握という点
でメリットが大きい。サンプルも保存され
ており、新規遺伝子が同定されたときに遺
伝子診断が容易にできた例もあった。また、
Exome解析などで新規遺伝子を同定するこ
とにも応用可能である。 

ただし、入力漏れがあり、必須入力項目
を増やす必要性があると考えられた。また、
患者情報の系時的な入力が必要であり、入
力を促す新たな方式を考案する必要もある
と考えられた。 

患者が自身で入力するPierシステムから
の入力の補完が可能になれば、より情報量
が増え、有用性が高まると考えられた。 
 
５ 評価 
1）達成度について 

順調に患者登録が進んでいて、達成度は
高い。 

新規遺伝子同定により遺伝子診断ができ
るようになれば、診断可能な疾患が増え、
さらに患者情報から病態との関連も明らか
にする事ができるため、社会的意義も大き
い。今後は、Pierとの連携が進めばさらに
有用な情報が増えると考えられる。 

 
2）研究成果の学術的・国際的・社会的意
義について 

患者および患者家族が経時的に患者臨床
情報を入れていき、遺伝子解析情報と結合
解析することができるのは、世界的にPier
のみであり、その臨床像の解析と原因遺伝
子の同定を組み合わせることにより、より
詳細な記載、問題点の把握、治療への応用
のヒントが得られるしくみである。 

患者サンプルを保存するシステムは世界
的にPIDJのみであり、Exome解析による遺
伝子同定、遺伝子診断などに応用出来る点
は国際的にみても優れている。 

 
3) 今後の展望について 

今後、Pierに記載された臨床情報の統計
解析を行うために、Pier登録患者数の増加
と継続的運用、PIDJとの連携が必要である。 

 
4）研究内容の効率性について 

患者支援団体が中心となり、医師グルー
プと連携することにより、開始当時から多
くの患者登録が可能となり、大変効率的で
あった。 
 
６ 結論 
 本システムは、患者のＱＯＬ向上に向け
て大変有用であると考えられ、今後も継続
運営を行い、Pier登録者数の増加、利用頻
度の増進、PIDJデータ、遺伝子解析データ
との連係が重要であると考えられる。 
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８ 知的所有権の出願・取得状況（予定を
含む 
1 特許取得 

なし 
2 実用新案登録 

なし 
 
 
 
 
 
 
3 その他 
 
・平成24年度に、「患者・家族のための原
発性免疫不全症候群疾患概説書」を作成し、
患者家族会を介して患者家族に配布し、ま
た診療を担当する医師へ配布するとともに、
PIDJホームページ（http://pidj.rcai.rik
en.jp/）に掲載した。  
・厚生労働省難治性疾患克服研究事業 原
発性免疫不全症候群に関する調査研究班 
平成24年度 班会議総会にて発表をした「P
IDつばさの会による電子医療記録：Pierの
構築」2013年1月25日,東京

 


