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【研究要旨】 

先行研究により総排泄腔遺残・総排泄腔外反については、全国調査で概要が把握され、小児

慢性特定疾患、難病指定を達成することができた。またMRKH症候群も含めてCQを設定しガイド

ラインの策定がなされた。本疾患群はバリアンスがあるために多診療科、多職種が長期に関わ

る包括的オーダーメード型診療が必要である。先行研究により全体像は把握されたものの、今

後、患者一人一人の状況をさらに細かく把握し、適切な治療を提供するためには前向きのレジ

ストリー構築が必要である。本研究ではレジストリーの構築を主目的とし、さらに診療科間の

情報共有、市民への啓発活動、新規治療開発の基盤構築などを行うこととする。 

 

Ａ．研究目的 

厚生労働行政の課題との関連性を含めて記

入すること。 

本研究では政策研究班としてレジストリー

の構築を主目的とし、さらに診療科間の情報共

有、市民への啓発活動、新規治療開発の基盤構

築などを加えて研究を行う。 

 

Ｂ．研究方法 

①現存の学会・研究会保有の登録制度を利用し

たレジストリー構築、あるいは難病プラッ

トフォームなど公的支援制度を活用したレ

ジストリー構築の検討を行う。 

②診療科間の情報共有の手段として他研究グ

ループとの情報交換、学会間の連携、共同

シンポジウムなどを行う。 

③市民公開講座などの啓発活動を行う。 

④QOLを考慮した尿路再建、腟造設などに関す

る新規治療の開発に向けた研究基盤の構築

を行う。 

 

(倫理面への配慮) 

本研究は申請者各の施設の倫理委員会の

承認の元に実施する。 

情報収集は患者番号で行い患者の特定が

できないようにし、患者や家族の個人情報

の保護に関して十分な配慮を払う。 

また、患者やその家族のプライバシーの

保護に対しては十分な配慮を払い、当該医

療機関が遵守すべき個人情報保護法および

臨床研究に関する倫理指針に従う。 

 

Ｃ．研究結果 

①新規レジストリー構築 

現存する直腸肛門奇形研究会における登録

制度と連携可能かを検討することとなった。 

新規レジストリーシステムを構築するため

の研究基盤（新規研究資金）獲得の努力を行う
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こととした。 

②診療科間の情報共有 

先行研究から類推される疫学的事項より本

邦患者の約1/3の症例の状況が様々な形で、

2019年度日本小児外科学会秋季シンポジウム、

手術手技研究会、直腸肛門奇形研究会において

報告、討論がなされ、現状の問題点がクローズ

アップされた。引き続き2019年日本産科婦人科

学会研修医講習会、2019年日本女性医学学会学

術集会などでも取り上げ関連科の情報共有を進

めていく予定である。 

③市民公開講座などの啓発活動：次年度以降に

活動予定 

④新規治療の開発に向けた研究基盤の構築：次

年度以降に活動予定 

 

Ｄ．考察 

新規レジストリー構築については既存の登

録制度との連携を探るという方向性で固まりつ

つあるが、難病プラットフォームとの連携も視

野に入れて引き続き検討を行う。診療科間の情

報共有は班研究、学会、研究会などを通じて

ネットワークが広がりつつあり、さらに積極的

な活動を継続的に行う必要がある。本疾患群を

対象とする市民公開講座などの啓発活動は現在

までに行われたことがないため、積極的にかつ

慎重に準備を行い、実現を目指す。新規治療の

開発に向けた研究基盤の構築については基礎研

究、臨床研究の情報を収集し、財政的基盤の獲

得も含めて準備を行っていく。 

 

Ｅ．結論 

新規レジストリー構築、診療科間の情報共

有、市民公開講座などの啓発活動、新規治療開

発のための研究基盤の構築を基軸とし、引き続

き研究を推進する。 
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