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研究要旨 

  近年、数多くの疾患において、医師や研究者主導による患者レジストリが構築、運用
されているが、患者が主体となって情報を蓄積していくレジストリはほとんど存在してこ
なかった。J-RAREは、患者自身が主体的に疾患情報や日常情報を入力するという新たな取
り組みであり、患者数、症例数が非常に少ないために治療研究が進みにくい希少疾患にお
いては、研究促進や治療薬開発に大きく寄与するものと期待される。本研究では、J-RARE
を治療法研究や創薬開発に有用なものとするために必要な患者リクルートならびにJ-RARE
の利活用方法について検討を行った。 
    J-RAREは、その亜一環の研究促進、QOL調査、行政への働きかけなどに役立つことが
考えられる。登録情報や調査の精度を向上させる点ためには、登録率の向上は必須である。
本研究では、昨年度に引き続き、リクルートを行い、リクルートの際に生ずる障壁を抽出
し、今後の登録率向上を目的として簡易調査も行った。J-RAREへの患者のリクルートは、
一度趣旨を理解の上、登録作業を乗り越えれば、登録の撤回数がないことが明らかになっ
た。その上で、今後は、①登録端末やネット環境の検討、②患者やその家族の通院・日常
生活に密着したPRの検討が必要である。また、③告知の有無や病気に関する価値観に関し
ては、個々人によって異なるため、今後慎重な検討が必要である。 
 また、患者は全国に散らばっており、比較的重症な患者が多いことから、予想されたと
おり患者のリクルート・利活用には苦労した。単年度でのリクルート・利活用には限界が
あり、継続的に行なう必要がある。 
 
 
Ａ 研究目的 
マルファン症候群 
  J-RARE は、MFS（類縁疾患含む）患者
が自ら患者レジストリに登録し、データを
蓄積することで、有効な治療や QOL 向上
に繋がることが期待される。 

そこで、本研究は MFS（類縁疾患含む）
患者家族に対して J-RARE の効果的なリク
ルート方法の検討を目的とする。 

マ ル フ ァ ン 症 候 群 （ MFS ： Marfan 
Syndrome）は、5000 人に 1 人の発症率と言
われる遺伝性疾患である。細胞と細胞をつ
なぐ結合組織が弱くなるため、柔らかい関
節、脊柱側弯、漏斗胸もしくは鳩胸、水晶
体偏位や亜脱臼、近視、自然気胸、大動脈
拡張、大動脈の解離、大動脈弁や僧帽弁の
閉鎖不全などの症状がいくつか現れる。各
症状の出方や程度には個人差がある。 

 
再発性多発軟骨炎 
 J-RARE は患者自身が主体的に疾患情報
や日常情報を登録するという画期的なレジ
ストリであるが、実際に自身のデータをウ

ェブ上で登録することについて戸惑う患者
もいると考えられ、J-RARE に登録するこ
とで、疾患の研究促進につながる、研究に
協力できる、日々の疾患管理に役立つ、な
ど、患者にとってわかりやすいメリットを
説明することが重要である。その一環とし
て J-RARE をいかに効果的に利活用するの
か、という点について明確化することは大
変重要であり、本研究では J-RARE の利活
用方法ならびに J-RARE 登録患者の効果的
なリクルート方法の検討を目的として取り
組みを進めた。 
 
遠位型ミオパチー 

遠位型ミオパチーとは、手足の先の筋肉
から侵される進行性の筋疾患の総称である。
患者数は日本に数百名と非常に稀な疾患で
ある。日本では縁取り空胞を伴う遠位型ミ
オパチー、三好ミオパチー、眼咽頭遠位型
が確認されている。希少疾患の集合と考え
られるので、患者数は多くないと予想され
る。主に成人後発症であり生命予後は良い
とされるが、一部では嚥下障害や呼吸困難



をきたし死に至る例も報告されている。
 本研究の目的は遠位型ミオパチー患者の
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者が有益な情報を入手し活用することは現
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ング調査」を実施し、
活用する事はもとより、患者本人が進行を
予測し、立ち向かうための指南書として活
用することを目的とする。
を通じたリクルートだけではなかなか集ま
らないのが現状である。登録数の増加のた
めに、有効な方法を見出す必要がある。
 
シルバー・ラッセル症候群

患者レジストリ
していない期間の日常情報の収集や登録者
へのアナウンスを通して
査に活用することが可能であり、患者やそ
の家族、医療者、行政にとっての重要
年々増してきている。一方で、医師や行政
のレジストリと比較すると、患者や家族自
身に負担がかかる、顔の見えないウェブサ
イト上でやりとりであるなどの理由から、
リクルートには困難が予想された。しかし、
登録情報や調査の精度を向上させる点から
も、登録率の向上は必

シルバー・ラッセル症候群
国の
60 年前に症例を報告した疾患である。本邦
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助金難治性疾患克服研究事業の研究奨励分
野インプリンティング関連疾患調査研究班
報告）症状は、出生前後の成長障害、相対
的大頭、骨格の左右非対称、突出した前額
と小顎を伴う逆三角形の特徴的な顔貌、第
5 指の短小・内彎などを主な特徴とし、そ
の他多彩な小奇形を呈する。第
母親性ダイソミーを原因とする症例では、
言語発達遅延や新生児期の摂食障害・多汗
などが多くみられることが知られている
（平成
難治性疾患克服研究事業の研究奨励分野先
天性異常の疾患群の診療指針と治療法
をめざした情報・検体共有のフレームワー
クの確立班報告）。合併症も、発達、胃腸、
嚥下障害や心疾患など症候群の名の通り症
状の有無や程度も多岐に及んでいる。原因
は、約半数が、エピ変異もしくは、第
染色体母親性ダイソミーとされている。し
かし、詳細な機序は解明されておらず、残
り半数に至っては原因も解明されていない。
根治療法も見つかっておらず、対症療法が
中心である。対症療法には、新生児期、乳
児期の哺乳不良に対する経管栄養、出生後
の成長障害に対しての成長ホルモン療法、
小顎症に対する歯科矯正・骨延長手術、脊
椎側湾症に
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指の短小・内彎などを主な特徴とし、そ

の他多彩な小奇形を呈する。第
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などが多くみられることが知られている
（平成 24 年度厚生労働科学研究費補助金
難治性疾患克服研究事業の研究奨励分野先
天性異常の疾患群の診療指針と治療法
をめざした情報・検体共有のフレームワー
クの確立班報告）。合併症も、発達、胃腸、
嚥下障害や心疾患など症候群の名の通り症
状の有無や程度も多岐に及んでいる。原因
は、約半数が、エピ変異もしくは、第
染色体母親性ダイソミーとされている。し
かし、詳細な機序は解明されておらず、残
り半数に至っては原因も解明されていない。
根治療法も見つかっておらず、対症療法が
中心である。対症療法には、新生児期、乳
児期の哺乳不良に対する経管栄養、出生後
の成長障害に対しての成長ホルモン療法、
小顎症に対する歯科矯正・骨延長手術、脊
椎側湾症に対する矯正手術などがある。
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を通じたリクルートだけではなかなか集ま
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年々増してきている。一方で、医師や行政
のレジストリと比較すると、患者や家族自
身に負担がかかる、顔の見えないウェブサ
イト上でやりとりであるなどの理由から、
リクルートには困難が予想された。しかし、
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かし、詳細な機序は解明されておらず、残
り半数に至っては原因も解明されていない。
根治療法も見つかっておらず、対症療法が
中心である。対症療法には、新生児期、乳
児期の哺乳不良に対する経管栄養、出生後
の成長障害に対しての成長ホルモン療法、
小顎症に対する歯科矯正・骨延長手術、脊
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班事務局から講師を迎えて、実際の登録画
面を操作しながらの講演を依頼する、患者
会の交流会などで患者会役員が画面を用い
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かけを行った。また、個別にメールや
にて登録を呼びかけた。
 また、登録率を向上させるために、平成
26 年
込んだ患者会独自の簡易調査を実施し、回
答者の同意のもと、その結果を本研究の参
考にすることとした。
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本研究での患者レジストリでは、難病患
者の非常に機微性の高い情報を収集・蓄積
する。
法規・指針（個人情報の保護に関する法律、
疫学研究に関する倫理指針、医療・介護関
係事業者における個人情報の適切な取扱い
のためのガイドライン、医療情報システム
の安全管理に関するガイドライン、個人情
報の保護に関する法律についての経済産業
分野を対象とするガイドライン、など）お
よび「医療等分野における情報の利活用と
保護のための環境整備のあり方に関する報
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日と書面に比べ短かった。今後は

回答期間を設定すべき



Ｅ 結論および今後の展望 
 本研究では、J-RARE への登録患者数を
増やすための方法や、利活用の方法などに
ついての研究を行い、登録率の上昇など一
定の効果を出すことが出来たといえる。 
今後はさらに、患者会ホームページから
J-RARE サイトへのリンクや、新会員への
継続的な広報、会報誌への掲載などを通し
て登録者数増をめざすとともに、J-RARE
に参加している他患者会との情報交換を行
いながら、効果的なリクルート方法につい
て検討を続けることが重要である。また、
患者のみならず、医師や製薬企業なども対
象に J-RARE の広報を行い、複合的に
J-RARE への登録者増加に向けた取組みを
展開することも有効ではないかと考える。 
  J-RARE への患者のリクルートは、一度
趣旨を理解の上、登録作業を乗り越えれば、
登録の撤回数がないことが明らかになった。
その上で、今後は、①登録端末やネット環
境の検討、②患者・家族の通院・日常生活
に密着した PR が必要である。また、③告
知の有無や病気に関する価値観に関しては、
個々人によって異なるため、今後慎重な検
討が必要である。 
 リクルート時に、患者レジストリの国内
外における好事例や、実際にこの J-RARE
でどう利活用することが想定されるかを資
料にて提示できると尚良い。レジストリ登
録によって、いったい何がメリットとなる
のかをより明確にすることで、登録の重要
性がより理解され、その結果として次第に
登録者が増加していくものと考える。 
 マルファン症候群について、MFS は平成
27 年 1 月より小児慢性特定疾病に、平成 27
年 7 月より指定難病の対象となることとな
った。そのため、新たな難病対策において
は今後、MFS 他、対象疾患ごとの難病患者
データベースが構築されていくであろう。 
 しかしながら、実情としては、地域によ
っては子育て支援を目的とした子ども医療
費助成制度の充実により、小児慢性特定疾
病制度を利用しないケースも少なくない。 
また、重症度によって難病制度の対象とな
らない患者もいる。 

そのため、制度を利用しない患者データ
の受け皿として、J-RARE が機能する可能
性と必要性は高いと考える。 

もちろん、小児慢性特定疾病制度や指定
難病医療費助成の積極的な周知も必要であ
る。 
 よりよい難病患者就労サポート事業とな
るための提言ができるよう、また実際に患
者の就労に役立つよう、J-RARE で行う
MFS の就労に関する QOL 調査には、より
多くの患者参加が必要である。そのために
当会および類縁患者会において、今後も
J-RARE の説明会を行い、役割分担につい
ても話し合いたい。 

また、QOL 調査の前に、MFS 患者への
広報窓口となる当会ホームページを見やす

く改修し、アクセス数を伸ばした状況を整
えることとする。 
 
F 平成 26 年度研究発表 
III．研究成果の刊行物に関する一覧表お
よび IＶ．研究成果の刊行物･別刷を参照。 
 
G 知的所有権の出願・取得状況 
１．特許取得 
 なし 
２．実用新案登録 
 なし 
３．その他  
 なし 
 



 


