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Ａ．研究目的 
本研究は、厚生労働省が管理する難治性疾患データ

ベースを活用し、人工知能を用いて診断基準の妥当
性、診断基準との関連性が高い項目を明らかにする。
特に、早期における診断が困難とされる神経疾患、
腎臓疾患を取り上げ、専門医による診断と人工知能
による診断との乖離を検証するものである。これら
の検証を踏まえ、専門医以外により提供された診療
情報から確実に対象となる疾患を絞り込めるプログ
ラムを開発し、都道府県等での実装を目指す。初年
度において対象疾患として腎障害を伴いやすいとさ
れる全身性エリテマトーデス（SLE）を選択し、2004
〜2008年度に国に登録のあった140,286件を検証し、
新規登録のあった 6818 例（5%）に腎臓障害が認めら
れ、うち 104 例（2%）が腎機能障害 G5 に至ったと報
告がなされた（Value in Health, 2017）。一方で、
機械学習による予後推計を初年度において透析未実
施である 24,591 例を対象として、3年後に人工透析
が必要となる確率を求めたが、結果を得ることがで
きなかった。ついては、改めて対象症例について、
多変量解析により人工透析と関連性の高い項目の抽
出を試みた。 
 
Ｂ．研究方法 
B.1 研究計画 
腎臓分野については、データセットとして、性別、
登録時・発症時の年齢、合併症（感染症、消化器潰
瘍、糖尿病、高血圧症、圧迫骨折、骨壊死、心筋梗
塞、脳梗塞、悪性腫瘍、DIC）、検査所見（白血球減
少、リンパ球減少、血小板減少、0.5g/日以上の持続
性タンパク尿、抗 Sm抗体陽性、抗カルジオリピン抗 
体、ループス抗凝固因子、血清梅毒反応偽陽性）、治
療状況（副腎皮質ステロイド、非ステロイド系抗炎

症薬、免疫抑制剤、血漿交換療法）を選択した。 
 
B.2 研究資料 
研究資料については、厚生労働省に登録された特定
疾患治療研究事業・臨床調査個人票データベースを 
活用する。なお、当該データの利用については、厚
生労働省健康局難病課より利用承認を得ている（健
疾発 0708 第 1号。平成 22 年 7月 8日）。 
（倫理面への配慮） 
疫学研究に関する倫理指針を踏まえ、各機関におい
て承認を得た。 
 
Ｃ．研究結果 
C.1. 対象症例 
全身性エリテマトーデスとして 2004〜2008 年度に
登録があった症例のうち、２年以上の更新があり、
初年度において人工透析が行われていない症例
27,791 例を対象とした。これらの症例のうち、人
工透析に至った症例は 203 例であった。 
C.2. 検証結果 
初年度の年齢、合併症（感染症、消化管潰瘍、糖尿
病、高血圧症、圧迫骨折、骨壊死、心筋梗塞、脳梗
塞、悪性腫瘍、DIC）、治療（副腎皮質ステロイド、
非ステロイド系抗炎症薬、免疫抑制剤、血漿交換療
法）、検査所見（白血球減少、リンパ球減少、溶血
性貧血、0.5g/日以上の持続性タンパク尿、抗 Sm抗
体陽性、抗カルジオリピン抗体、ループス抗凝固因
子、血清梅毒反応偽陽性）を cox 比例ハザード解析
（単変量）で比較検討した結果、感染症、消化管潰
瘍、糖尿病、高血圧症、圧迫骨折、免疫抑制剤、血
小板減少、0.5g/日以上の持続性タンパク尿は、有
意なハザード因子とされた。さらに、cox 比例ハザ
ード解析（多変量）において、感染症、高血圧症、
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免疫抑制剤、血小板減少、0.5g/日以上の持続性タ
ンパク尿は、人工透析のリスク因子として捉えられ
た。 
 

Ｄ．考察  
人工知能を用いた検証においては、血液透析に至っ
た症例が全体の 0.7%と少なく、このため、機械学習
によって、初診時のデータから、予後を予測するに
は血液透析に至った症例が少なく、結果としてエラ
ーとなった。一方で、ハザード解析において、感染
症、高血圧症、免疫抑制剤、血小板減少、0.5g/日以
上の持続性タンパク尿が有意に人工透析のリスク因
子として示されたことから、これらの因子に絞った
機械学習による予後予測の可能性について再検証を
試みる。 
 
Ｅ．結論 
稀少疾患は、症例が少ないが故に疾患概念を構築す
ることが難しい。このため、わが国においては平成
13年度より全国規模で稀少疾患に関する患者情報を
登録する特定疾患調査解析システムより症例の集積
が行われてきたところである。そこで、本研究にお
いては、これらデータベースを用いて人工知能によ
る機械学習を試みることで、症例数が少なく、臨床
所見、画像診断、遺伝子診断を総合的に組み合わせ
ることで正確な予後予測が得られる。腎臓疾患につ
いては、初診時における臨床所見と検査所見から重
症化の可否との推計が人工知能で可能となるかにつ
いて検証を試みた。なお、全ての登録情報を用いて
の血液透析の必要性の可否に関する予測は困難であ
ったが、cox 解析によるリスク因子として、感染症、
高血圧症、免疫抑制剤、血小板減少、0.5g/日以上の
持続性タンパク尿の５項目に絞られたことから、入
力値を絞ることで、人工透析の可能性を推計できる
か、改めて検証を試みる。事後、他の腎障害を伴う
膠原病を対象に調査範囲を拡大する。 
 
Ｆ．健康危険情報 
  なし 
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