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研究要旨 
患者支援団体による患者レジストリの構築に協力し、将来的に貴重な臨床研究基盤と
しての役割も果たしうるように、一般医・専門医のための免疫不全症データベース 
(PIDJ)とのネットワーク化の可能性を踏まえたウェブサーバー系を立ち上げた。セキュ
リティー設定、データベース機能のバグ出し、外部サーバーの運用調整を実施し、患者
レジストリーサイト Pierが安全に運用できるように維持管理を行った。また、このレ
ジストリーと連携した免疫不全症の遺伝子検査も実施した。 
 
 
 
A．研究目的 
本研究は、原発性免疫不全症（PID）患
者支援団体 NPO 法人 PID つばさの会との連
携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、一般医師および PID専門医によっ
て構築された PIDJ データベースとそれを
ハブにした PIDJ ネットワークに提供する
ことで、PID 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
とを目的とする。 
 
B．研究方法 
 患者、主治医、PID調査研究班、基礎研
究者からのニーズを聞き取り、必要な機
能の選定を行い、委託業者によりPier
レジストリの構築を行う。 

 患者から同意が得られた場合、ID・パス
ワードが、PIDつばさの会事務局より発
行される。これにより通常のインターネ
ットブラウザ（スマートフォン・タブレ
ット端末を含む）を介して、かずさDNA
研究所に設置されたセキュアサーバー
内のPierレジストリに登録し、その機能
（基本情報に加え、受診歴、症状の変化、
検査歴、治療内容、など）を利用するこ

とが可能となる。Pierレジストリは、各
患者本人のものしか閲覧・利用できず、
お互いの情報は見ることができない。一
方、匿名化したデータについては、統計
解析等に利用可能である。 

 このためのサーバーを設置し、それが一
定のセキュリティーを保ちつつ、外部か
らの書き込みと閲覧が可能であり、適切
にデータベースとして運用可能である
かどうかを確認する。 
 
（倫理面への配慮） 
当分担研究では、かずさ DNA研究所には匿
名化後の情報のみが蓄積されるが、それ
でも十分なセキュリティーが保たれるよ
うに、データ入力・閲覧にはパスワー
ド・ＩＤによる制限を書けて公開サーバ
ー上に設置することとした。今年度は、
この状況をかずさ DNA委員会での倫理委員
会に諮り、運用についての承認とアドバ
イスを得た。 
 
C．研究結果 
研究代表者と共同して、既に広く臨床医
が利用している免疫不全症臨床アーカイ
ブである PIDJ の構造を参考にして、患者
利用を前提としたウェブサイト Pier が以



下の URL で公開された。 
http://pier.kazusa.or.jp/pier/jsp/ 
このサイトの改良が今年度も継続して
行われたが、この実運用のためのサーバ
ー管理はかずさ DNA研究所に委ねられてお
り、サイト構築の外注企業と連携しなが
ら、セキュアなサイト運用のための実務
を分担した。さらに、PID 専門医からの求
めに応じて、キャピラリーＤＮＡシーケ
ンシングと PCR法の併用による通常の方法
により遺伝子検査も継続し、Pier と PIDJ
の間の今後のさらに有機的な連携のため
の基盤を強化した。 
 
D．考察 
達成度について 
予算的な制約により遺伝子検査につい
ては従来法での取り組みのみに留まった
が、当初に予定していた課題はほぼ達成
できた。 
 患者レジストリである Pier、専門医の
ための臨床アーカイブとしての PIDJ、遺
伝子検査の中央施設であるかずさ DNA研究
所での遺伝子解析結果の蓄積の３者の統
合により、免疫不全症のような希少疾患
の診断と治療法開発のための重要な基盤
となることが期待される。 
  
E．結論 
 発性免疫不全症（PID）患者支援団体 NPO
法人 PID つばさの会との連携より個人電子
医療記録機能を持つ患者レジストリ Pier
を安全に運用し、本邦の免疫不全症の遺
伝子解析症例数の増加に貢献した。 
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