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J-RAREを運用してわかったこと

• アンケート調査により患者実態調査を行うことができ
る
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J-RAREを運用してわかったこと

• そんなに簡単に臨床試験や治験は始まらない
(始まったとしてもいまの患者数では難しい)

• それでもいつかの臨床試験や治験のために患者登
録をしておきたい(登録•更新継続の必要性)

• 医師からヒアリングした医学的項目を問診票として
登録時に入力するように変更

J-RAREを運用してわかったこと

• 患者の日々の記録、通院の記録を蓄積するだけでは
病態の解明は難しい

• 目的をもったアンケート調査が重要
• 患者の日々の記録、通院の記録は自然歴として患者
の記録として活用、受診時に活用
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問診票による登録時の医学的項目の入力
日々の記録や通院の記録等からの自然歴
の作成

目的をもったアンケートによる病態解明

患者のための日々の記録等の情報
と研究に供する情報

患者の日々の記録等の患者情報のプライバシーを守
りながら、研究に供する情報の医師・研究者への提供

第1層

第2層

基本情報
問診票(登録時, 医学的項目)

自然歴(日々の記録, 通院の記録)

調査票(アンケート)

研究に供する情報
疾患細分類等

匿名化
統計処理
自然言語処理等

J-RARE 2層モデル

医療機関
(医師)

製薬企業
大学研究機関

希少・難治性疾患患者
RAWデータ

患者の記録
としての活用

研究への活用

受診時の活用
(自然歴を見せる等)

109



国際協力による希少・難治性疾患
研究の促進

GA4GH
MatchMaker
Exchange

表現型情報
病名情報
遺伝情報
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J-RARE.net     
希少・難治性疾患患者のQOL向上と
新薬開発の支援のために

J-RARE.net (ジェイレア・ネット)
• 希少・難治性疾患患者の患者レジストリおよび患者情
報収集基盤

• 患者登録(個人情報登録)と日々の記録、通院の記録、
病歴、アンケートによる患者情報蓄積

• 厚生労働省厚生労働科学研究費補助金により構築し、
2013年より開始、継続支援

• 患者団体等により運営
日本難病・疾病団体協議会(Japan Patients Association)の患者団
体およびNPOアスリッドにより運営

患者、患者団体、研究者、医師らが対等な立場
で取り組む
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J-RARE.netが目指すもの
• 希少・難治性疾患患者が患者登録し、日々の記録、通
院の記録、病歴、アンケートによる患者情報蓄積

• 希少・難治性疾患の臨床研究や治験に参加する患者や
医療機関(医師)をつなげる

3

医療機関
(医師)

製薬企業
大学研究機関

希少・難治性疾患患者
による患者登録と
患者情報蓄積

希少・難治性疾患の臨床研究や治験に
参加する患者や医療機関(医師)をつなげる

J-RARE https://j-rare.net/
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対象疾患

5

遠位型ミオパチーDM

再発性多発軟骨炎RP
シルバー・ラッセル
症候群

SRS

マルファン症候群MFS

フィージビリティスタディが完了し、日本難病・疾病団体協議会の
患者団体のうち、希望する患者団体の疾患を追加開始
アイザックス症候群およびミトコンドリア病の追加

アイザックス
症候群

IS ミトコンドリア病MD

6

利用規約
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個人情報登録

8

ニュース
希少・難治性
疾患に関する
ニュース 日々の記録

グラフ
体重, 体温, 血圧

カレンダー
日々の記録入力日
通院の記録入力日

お知らせ

日々の
記録

通院の記録 病歴

患者による情報入力
アンケート
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9

日々の記録 気分や
体調

服薬
情報(履歴)

服薬量
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11

通院の記録

通院の記録の閲覧とファイル出力

通院の記録のCSVファイル出力が可能
患者は出力したCSVファイルで医療費を計算
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アンケート

厚生労働省の難病対策や難病研究班のQOL調査のた
めのプラットホームとして提供

診断がつくまでに10年かかること
も珍しくない
病歴が解明されれば、医師の診断
つけやすくなることが期待される

わたしの病歴

発症時の診断名は最終的な診断名
と異なることは珍しくない
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15

病歴を蓄積し、各自が入力した病歴
を印刷して患者団体の会合で持ち
よることで、新たな患者がこれから
どのような症状が出るのか、就学や
就業にどのような影響があるのかを
共有することができる

就労状況等を蓄積することで、厚生
労働省の難病対策等に希少・難治
性疾患毎の患者の生活およびその
QOLについての基礎資料を提供する
ことができる

患者のための日々の記録等の情報
と研究に供する情報

患者の日々の記録等の患者情報のプライバシーを守
りながら、研究に供する情報の医師・研究者への提供

第1層

第2層

基本情報
日々の記録
通院
アンケート
病歴

研究に供する情報
疾患細分類等

匿名化
統計処理
自然言語処理等

J-RARE 2層モデル

医療機関
(医師)

製薬企業
大学研究機関

希少・難治性疾患患者
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日々の記録・病歴・通院記録の蓄積と
アンケートによるQOL調査

17

患者が蓄積した日々の記録・病歴・通院記録による病
態像の解明
厚生労働省の難病対策や難病研究班のQOL調査の
ためのプラットホームとしての利活用

医療機関
(医師)

製薬企業
大学研究機関

希少・難治性
疾患患者

PCやスマートフォンに
よる情報入力

製薬企業や大学研究機関による
臨床試験や治験への利活用

医療機関
(医師)

製薬企業
大学研究機関

臨床試験や治験へ
の利活用の申請

(臨床試験や
治験の案内)

匿名化したデータ

臨床研究や
治験への応募

臨床研究や
治験への応募

臨床試験や
治験の案内

製薬企業や大学研究機関は臨床試験や治験を必要
な数の患者をリクルートして効率的に開始可能

希少・難治性
疾患患者
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J-RARE.net 臨床家向けヒアリング サマリ 
文責：岩崎 

 
【 概 要 】 
○ インタビュイー ： 小坂 仁 先生  

  所  属    ：  自治医科大学 小児科学発達医学部門 
○   対象疾患   ： ミトコンドリア病 
○    日 付   ： 2015年 8月 26日（水） 
○     場  所    ： 自治医科大学 小児科学講座・教授 
○     担当者    ： 西村（由）・岩崎 

  
【 要 旨 】 
  小坂：（西村による J-RAREの説明に対する回答として） 
 ・とても大事な事業。是非、自分の研究班と連携できるようにしたい。 

・医師が使うレジストリの場合、倫理審査が必要だが、J-RARE はそうではない
のが良い。 

・企業が J-RARE に関わっているのが良い。もっと企業の人が関わって、創薬を
目指す動きが出てきて欲しいと考えている。 

 
 小坂：AMED が設立されてから、レジストリにさく予算が少なくなっているのでは。い

ろいろな研究班でレジストリをやるということになっているので、他のレジスト

リからと協力して研究費をもらうというのも手ではないか。 
 西村：患者レジストリを立ち上げるコストは高いので、１つ１つの患者会を加入させて

行きたい。患者の立場から見ても、レジストリが乱立するのは避けたい。 
 
 小坂：治験に J-RARE を利用して、J-RARE に評価項目を入れることはできるか。ＱＯ

Ｌ調査もやったことがあるが、レジストリと連携ができるとありがたい。また、

研究班ではMRI画像のデータベースを作成しているが、臨床情報を入力すること
ができない。J-rareと連携するためのアイデアがあれば嬉しい。 

 西村：MRIデータベースの臨床情報に Remudyを活用しないのか。 
 小坂：その予定はない。 
  
 小坂：Orphanetにレジストリのひな形のようなものが置かれているが、そういうものに

近づけていくのか。 
 西村：Orphanetはデータの統合を前提としていないところが違う。 
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J-RARE.net 臨床家向けヒアリング サマリ 
文責：江本 

 
【概要】 
◯インタビュイー： 森崎隆幸 先生・森崎裕子 先生   
◯所属     ： 国立循環器病研究センター研究所 分子生物学部 
◯対象疾患   ： マルファン症候群 
◯日付     ： 2016年 1月 20.日（水） 
◯場所     ： 国立循環器病研究センター 
◯担当     ： 江本 

 
 
 
【要旨】                                    （以下敬称略） 
＜マルファン外来について＞ 
江本  ：だいたいどれくらいの患者がいるか 
森崎隆幸：次の予約が入っているのが向こう一年で言うと１６０人。 
江本  ：外来患者の地域はどのあたりをカバーしているのか。 
森崎隆幸：範囲は関西圏を中心に、東は中京地域、西は岡山あたりまでいる。遺伝子検査・診断で、北

海道など遠方から来るかたもある。 
森崎裕子：病気のことでちゃんと話をしたい、話を聞きたいということで遠方から来る人もいる。 
森崎隆幸：病院医師というよりは研究者の身分、病院の外来枠を週一日もらって診察している。 
 
＜マルファン症候群で、J-RAREでとりたいデータ＞ 
江本  ：縦断的に取って行きたいデータはあるか。 
森崎隆幸：こちらの外来に来られるひとはデータがないので、他施設のかたのデータが見てみたい。 

また、マルファンは心臓だけでなく全身に症状が渡り、症状を自覚されていないひとも多く、

どんな症状で困っているのか、患者側からログをつけられるのであれば聞きたい。 
森崎裕子：医師は聞きたいことしか聞かないし、患者も言いにくいこともある。患者が報告する細かい

イベントデータの蓄積の中から医療者に関係あるところを抽出していきたい。また、治療薬

や治療内容の方針が施設によってバラバラなので、良いのがあれば統一したほうがよい。た

だ、医療情報の集約は医師の協力が必要なのでどこまで協力を得られるかは課題である。 
森崎隆幸：患者の検査の内容、結果や間隔をきちんと記録を残して吸い上げられ、蓄積すれば役に立つ。 

また、患者が自分のデータを得る・管理するという自覚するという点でも有用 
森崎裕子：マルファン症候群だと、子供の学校や運動など患者側でどうしてよいかわからないというこ

とがある。大人だと症状であるのに見過ごすのが腰痛、循環器であり、外来ではなかなか対

応できず見逃す可能性もある。整形外科でも側弯が曲がっていないと対応が難しい。 
森崎隆幸：J-RAREは、基本は患者の自由記述だと理解している。ある程度のところでデータにして患者
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会のかたとディスカッションして項目立てをしていきたい。自由記載は必要だが、患者で書

くほうも研究者で解析するほうも大変なので、のちのちには項目立てをしていったほうがよ

い。 
 
＜診療場面での活用＞ 
江本  ：診療場面で利用は考えられるか。例えば、外来前に J-RARE の自由記述を持ってきたり

J-RARE上での情報をパソコンで医師を共有などが考えられるが、どうか。 
森崎裕子：医師によって意見が分かれるところだと思う。自分はあとから忘れることもあるので、そう

いうのがあると助かる。忙しい先生は事前に見るのは難しいだろう。 
森崎隆幸：診療の場面に直接活かせるかはケースバイケースだと思う。 
森崎裕子：マルファン症候群は多診療科に渡るので、自分の関係する診療科の記述だけでも見られれ

ばいい。、全記述ではなく、例えば循環器なら循環器だけということでピックアップできてい

れば使いやすいかもしれない。血圧や不整脈などのイベントの記録は欲しい 
森崎隆幸：「最近なにあったの」とは外来で聞くが、年１回しかこちらの病院に来ない患者さんもいる（普

段は地域の病院に通院）ので、時系列データでイベントを把握できるのは有用である。患者

さんもその間に何が合ったか忘れてることもあるので、診療場面で聞き出すのが大変である。

書いてきてくれる患者もいる。 
森崎裕子：コピーしてカルテに挟むなどもできない（手での書き写しになる）ので大変。実際には病院

では院内 LANだけで外部と遮断されているので、何かいい方法があればよいなと思う。 
循環器を普段普通に見てるのはうちと東大だけである。ほかの循環器外来の病院はは、とき

どき病院にマルファン症候群の患者いるという程度である。そこでのデータが見られるとこ

っちとしては楽である。マルファン症候群は、地域で診る医者、集中的全体的に診る医者（＝

森崎さん）、患者の三者で考えないといけない。 
江本  ：大きいイベントの前後だけなど、どれくらいデータが集約されていたら診療前に見る気にな

るか？ 
森崎隆幸：大きいイベント小さいイベント織り交ぜて実際その人がどうなのかが重要。統合して見てい

きたい。 
森崎裕子：症状ごとに項目立てたデータと、入院など大きいイベントを見ていきたい。 
 
＜研究上期待できること＞ 
江本  ：J-RAREで研究上どのような利活用の期待があるか。 
森崎隆幸：直接診察できる話を聞ける患者以外のデータはどうなっているか、例えば診断がどうなって

いるのかというところから聞きたい。診断がついても本当にそうなのかという問題や治療薬

とその結果、が自分たちのところしかわからないので日本全体としてどのような経過なのか

知りたい。診療実態、治療の良かった悪かった、手術になったかなかったか把握できるので

はないか。診断は入り口として重要であり、同じマルファン症候群でも本当は違う病気が含

まれていることがある。 
森崎裕子：遺伝子検査や、治療薬を飲んでの経過などリンクできたら研究には有用である。 
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＜オスラー病について＞ 
森崎裕子：患者報告型の J-RAREのようなレジストリが必要と思われる。 
森崎隆幸：最近患者会ができた。症状・重症度が多岐にわたり、人数も少ない。 
     記録がとれていないので、どのような経過をたどるかとることができると良い疾患である。  
   ＜オスラー病の情報＞オスラー病患者会：http://hht.jpn.com/ 
             研究会：http://komiyama.me/HHT_JAPAN/HHT_JAPAN.html 

一番診ているのは、大阪市立総合病院の小宮山先生。 
患者会は全国区だが拠点は大阪 

 
＜患者の記入インセンティブ＞ 
江本  ：レジストリの患者の登録を増やしたり、患者さんが実際に書いていくインセンティブが必要

とかんがえられるが、どのようなものがあれば良いと思うか。 
森崎裕子：書いたものが、医療機関や医師に届くような簡単な仕組みがあればインセンティブになるは     

ず。 
森崎隆幸：病気の性質によるが、患者からの発信する情報が医者に伝わりにくい病気では有用だろう。 
森崎裕子：不定愁訴の多い疾患の中では、症状をぱっと見せられると有用。 
森崎隆幸：伝えにくかったこと、伝えられなかったことを伝えられるツールとして有用だと思う。ただ、

伝えるときには、自由記述がめいいっぱい長いと大切なことが埋まってしまうし、医師によ

っては嫌厭してしまう可能性がある。 
森崎裕子：振り返って、あのときなにがあったというのが大きいイベント（入院や手術）だけでもパパ

ッと出たらよい。 
森崎隆幸：最初は自由記述でよいと思うが、のちに吟味して項目に集約していくことで、書く側も見る

側も効率的なデータベースに近づいていくと思う。ただ、自由記述は無駄ではない。 
森崎裕子：日記のように日々思っていることを書くこと自体も重要。ただ、医師が見たい必要な項目だ

けが見られれば起こった時期とひも付けられるので患者さんもいちいち説明しなくても楽だ

し、見る側も楽である。うまく日記と項目立てデータが切り離せるのが理想的である。 
森崎裕子：疾患の新しいトピックスや情報が J-RAREを開くと出てくるというのはインセンティブにな

ると思う。そんなに最新情報が頻繁に動くわけではないが、例えば学会が開催されましたな

ど、たとえ英語でもリンクを貼ることで、実際に研究が動いているということを示すのは重

要ではないか。 
 
＜QOL調査を行うことについて＞ 
江本  ：マルファン症候群では何が QOLに影響していると思うか。 
森崎裕子：一番の生活上の関心事は、大人なら仕事、子供なら就学ではないか。フルタイムの仕事で苦

労している人が多い。外来で話を聞いていても、患者は重いものが持てない・入院が頻回す

るなどで就労継続・職場の選択が難しいと聞く。うまくやり過ごせている人もいると思うが、

どこに差があるのか、重症度や手術によって層別化して見てみたい。子供なら就学が重要で
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ある。体育などは患者は欠席するしかない。 
森崎裕子：QOLとして生活のどの部分が困っているのかということが数値で出せれば厚労省にもって患

者支援を訴えていきやすい。 
森崎裕子：普段の生活では、痛みや体のだるさなどが訴えとして多く上がってくる。心理的なことで言

えば結婚などで悩んでいる人が多い。 
森崎裕子：困っていることを自由記述から抜き出すというのもあるかもしれないが、患者としても書く

ほうも自由となると困るかもしれない。むしろ項目を絞ってあげたほうが、書くほうも書き

やすいし、解析するほうもやりやすい。 
森崎隆幸：アンケートなら枠組みを作って答えやすいものにしてあげて、患者会や患者さんにチェック

してもらって行うのが一番楽である。同じマルファンといっても症状が多岐にわたって人に

よって違うので、症状によって層別化できるようにしたい。 
 
＜QOL調査を医療従事者が行うことはあるか＞ 
江本  ：医療従事者が QOLを調査するということはあるか。 
森崎隆幸：診療の最終目的は患者の QOL に寄与することというのは間違いないが、あまり診療場面で

個々に QOLを伺うことは少ない。 
森崎裕子：実際には一人一人がすごく違うから、というのがある。国際学会やカンファレンスでは、QOL

とか心理とかは一つのセッションとして必ずある。そういうところで出てくるのはソーシャ

ルワーカーや心理士。医師がやる場合は見ないが、患者の実態を知るためには重要で必要な

調査であるという認識はもっている。 
江本  ：他の疾患で QOL調査に関わることがあるが、調査で医師に調査協力を説明しに行っても、医

師がなかなか QOL自体に理解を示してくれない場合がある。 
森崎裕子：もやもやと困っていることを数値で出すということが重要であり、説得力が増す。 
江本  ：最終的には QOLの調査票を用いて比較可能な形で調査を行うことが重要であるが、まずは患

者の自由記載や患者会の意見、医師や研究者の話から項目を見立てていくことが重要である。 
 
＜J-RAREへの要望＞ 
江本  ：他に J-RAREに要望はあるか。 
森崎隆幸：専門外来をやっている中で、その範囲の中では困っていることを把握できているが、その範

囲外の患者さんは捕まえ切れていない。患者さん自身が J-RAREに入力してくれる情報を通
して、より広い範囲でのマルファン症候群患者の現状や問題を知ることができるというのは

とても重要である 
森崎裕子：現状、調査へのインセンティブが見えにくい気がする。もっと明確な形で目的や何をやって

いるかを伝えられるともっと広まるのではないか。 
森崎隆幸：J-RARE はちょっとずつ動いているのは見えるが、ぐぐっとなかなか行っていないところが

歯がゆい。 



 


