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研究要旨 
 平成 27 年１月施行の「難病の患者に対する医療等に関する法律（難病法）」の施行

５年後見直しに向けて、これまでの包括的な課題整理と課題解決の検討が進められてい

る。また、平成 29 年度末から指定難病患者データベースへの臨個票データ登録を行う

疾病登録センターの事業がスタートし、既に 100 万件以上のデータが登録されて平成

31 年度中にデータ提供・利活用が始まろうとしている。その状況の中で、これまで当

研究班が取り組んできた指定医の臨個票記入のあり方、難病データベースのあり方、デ

ータ利活用のあり方、そして、小児慢性特定疾病に罹患した小児患者の成人期への医療

提供体制のあり方の研究成果を５年後見直しの課題検討に対してより具体的に活用で

きる提言として取りまとめるため、以下の研究課題を実施した。それぞれの研究テーマ

で得られた成果を総括する。 

１．難病データベース利活用に関する企業意向調査 

２．臨床調査個人票の登録に関する指定医の意向調査 

３．オンラインによるデータ登録システムの検討 

４．第５次指定難病の臨個票作成と既存疾病の局長通知修正 

５．小児慢性特定疾病から指定難病への移行期・成人期における課題検討 
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Ａ．研究目的 

平成 30 年６月の厚生科学審議会疾病対策

部会難病対策委員会・社会保障審議会児童部

会小児慢性特定疾患児への支援の在り方に関

する専門委員会（合同委員会）における取り
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纏めの中で、「指定難病患者データベースの

利活用のあり方」「現在の登録方法を見直し、

オンラインシステムの検討」、「臨個票の登

録項目や同意書の見直し」、「小児慢性特性

疾病児童等データベースとの連携」が中長期

的課題として提言され、難病法の施行５年後

見直しを迎えるにあたり、指定難病データ登

録システムのあり方や臨個票の登録について

課題整理と議論が進んでいる。 

また、指定難病患者データベースへの臨個

票データ登録は平成 29 年度末からデータ登

録・抽出業務を行う「疾病登録センター」が

稼働し、既に 100 万件以上のデータが登録さ

れて平成 31 年度中にデータ提供・利活用が始

まろうとしている。 

このような状況下、当研究班がこれまでの

２年間で実施した研究課題を５年後見直しの

複数の課題と直結し、かつ喫緊の研究テーマ

に絞り、議論を円滑に進めるための基礎的資

料を取りそろえることを本研究の目的とする。 

 
Ｂ．研究方法 

本研究では、分担研究項目として以下を実

施した。 

分担研究課題「難病患者データベースの活

用方策の検討」は以下のテーマを実施した。 

１）難病データベース利活用に関する企業意

向調査 

難病・希少疾患創薬や医療機器の研究開発

を行う企業団体（日本製薬工業協会、日本医

療機器産業連合会、再生医療イノベーション

フォーラムの会員企業）に対して、難病デー

タベースのデータ利活用に関する意向調査を

行うため、①対象団体へ意向調査実施の事前

調整、②調査票項目の立案、③調査票の難病

対策課との調整、④Web 調査サイト構築、⑤

アンケート実施、⑥回答データの分析・考察

を行った。 

 

分担研究課題「難病データ登録システムの

あり方の検討」は以下の３テーマを実施した。 

２）臨床調査個人票の登録に関する指定医の

意向調査 

臨個票作成の現状把握および今後のデー

タ登録のあり方に関する指定医の意向調査

（紙媒体及び Web 調査）を実施するため、①

対象となる全国 3 市県（岐阜県・佐賀県・川

崎市）の医師会及び病院協会ならびに行政へ

の説明・協力依頼、②調査実施の案件、③調

査票項目の難病対策課との調整、④調査会社

の調達、⑦意向調査実施、⑥回答データの分

析・考察を行った。 

 

３）オンラインによるデータ登録システムの

検討 

現行の OCR 臨個票（紙媒体）によるデー

タ登録システムの課題全般（難病指定医の臨

個票記載、自治体審査、OCR 臨個票送付、臨

個票受領～データ登録）を整理し、それらを

解決可能なオンライン登録システムの構成要

件を明文化した。さらに、システムを構築す

る場合の仕様要件（システム構造にあったハ

ード・ソフト・ミドルウェア仕様、新旧デー

タベース間のデータ移行）を複数の IT 業者と

共に検討を行い、次期オンライン登録システ

ムのプロトタイプ仕様一式を作成した。 

 

４）第５次指定難病の臨個票作成と既存疾病

の局長通知の表記統一修正 

平成 31 年度中に医療費支給申請が予定さ

れている第５次指定難病２疾病の OCR 臨個票

を新規作成すると共に、２疾病の局長通知を

公用文表記に準じた適性修正を行い、両文書

通知を支援した。331 疾病の一部の局長通知

に記載内容の更新と適正化がなされたため、

これらの公用文表記ルールの適応修正と記載

内容の確認を行い、通知用文書の作成支援を

行った。 
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小児期から成人期への切れ目のない支援の

観点から以下の分担研究課題を実施した。 

５）小児慢性特定疾病から指定難病への移行

期・成人期における課題検討 

日本小児科学会小児慢性疾病委員会に協力

している各専門学会および研究会から推薦さ

れた各疾患の専門家より提供された情報を基

に、指定難病（令和元年 7 月から新たに対象

となる疾病を含む）と小児慢性特定疾病（令

和元年 7 月から新たに対象となる疾病を含む）

について、各々の対象疾病の疾患概念を検証

し指定難病と小児慢性特定疾病の対応状況に

ついて検討を行った。 

 

研究実施にあたっては、厚生労働省健康局

難病対策課、難治性疾患政策研究事業の他の

研究班と関連学会、医師会および病院協会、

自治体等の行政機関、IT システム業者との密

接な連携を行った。 

上記５つの分担研究項目の結果を総括し、

難病対策の課題とその解決推進に関する基礎

資料を取り纏めた。 

 

（倫理面への配慮） 

個人情報の取り扱い等、倫理規定に関連す

る事項はない。 

 

Ｃ．研究結果 
１．難病データベース利活用に関する企業意

向調査 

難病・希少疾患創薬や医療機器の研究開発

を行う企業団体に対して、難病データベース

のデータ利活用に関する意向調査を実施した。 

業界団体（日本製薬工業協会、日本医療機器

産業連合会、再生医療イノベーションフォー

ラムに所属する会員企業・賛助企業）を通じ

てアンケート調査を行ったところ 90 社から

回答を得ることができた。その中で難病・希

少疾患に取り組んでいる、準備・検討中の企

業は７割あった。 

難病・稀少疾患の研究開発で困難な点は、

臨床試験に際しての患者リクルートに時間が

かかるという意見が多かったが、難病 DB の登

録データは十分利用できると考えられた。 

難病 DB などのデータベース登録事業を知

っていた企業は多かったが、一方 DB 事業をし

らない企業も約３割存在した。 

 

２．臨床調査個人票の登録に関する指定医の

意向調査 

オンライン化を視野に入れた臨個票データ

登録のあり方を検討するため、臨個票作成の

現状把握および今後のデータ登録のあり方に

関する指定医の意向調査（紙媒体及び Web 調

査）を実施した。全国３市県（岐阜県・佐賀

県・川崎市）の全指定医 4,243 人に対してア

ンケート調査を行い、1,881 人から回答を得

た。回答データを分析し、現状の課題を取り

纏めて、難病対策課に提言した。 

特に、今回の調査の要ともいえる「臨個票

のオンラインシステム」に関しては、「利用

したい」とする指定医は約４割で、それと同

程度の割合で「わからない」という慎重な回

答があった。セキュリティ対策への懸念と導

入に係る手間暇への負担が主な理由であった。

一方で、オンラインシステムに対して利便性

向上と指定医の負担軽減になることを期待す

る意見や要望も寄せられた。本調査で寄せら

れた指定医の懸念やニーズを踏まえた更なる

具体的な検討が必要である旨の提言を行った。 

 

３．オンラインによるデータ登録システムの

検討 

臨個票を記載する医療現場の難病指定医、

記載された臨個票を基に医療費支給認定審査

を行う自治体、そして難病データベースへの

データ登録を行う疾病登録センターが抱える

様々な課題を解決できるオンライン登録によ

る次期難病データ登録システムのプロトタイ

プとそれを構築する仕様要件（ハード・ソフ
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ト・ミドルウェアの仕様と数量）、構築・運

用ならびに新旧データベース間のデータ移行

に係る総合的なコストを提示した。 

 

４．第５次指定難病の臨個票作成と既存疾病

の局長通知の表記統一修正 

第５次２疾病の OCR 臨個票作成を次の手順

で行った。①局長通知から「診断基準」、「重

症度分類」、「調査研究項目」を抽出し、OCR

臨個票原案（word）を作成、②原案を難病対

策課を経由して担当研究班に送付し修正要望

のヒアリングを行って、その内容を原案に反

映、再度研究班への確認のサイクルを複数回

実施、③確定したファイルを PDF、さらに入

力可能 PDF に変換、④疾病登録センター委託

事業先で OCR 読取動作確認を行い、2019 年６

月中に自治体通知が可能となった。 

第５次２疾病の局長通知の発出のため、公

用文表記ルールに準じた表記に修正した（公

用文表記ルールの一覧は平成 28 年度分担研

究課題「難病データ登録システムの開発 –１-」

の報告書を参照）。また、平成 29 年度３月に

改正された局長通知（32 疾病）を含め 331 疾

病の局長通知の一部に記載内容の更新や用語

の適正化などがあり、これらの局長通知に公

用文表記ルールの適応修正と記載内容の確認

を行い、333 全局長通知の通知用文書を整備

した。 

 

５．小児慢性特定疾病から指定難病への移行

期・成人期における課題検討 

要件の異なる二つの対策（指定難病対策と

小児慢性特定疾病対策）において、各々の対

象疾病における疾患概念を検証し、小児から

成人へのトランジッションする立場から、小

児慢性特定疾病と指定難病との対応状況を明

らかにした。 

令和元年７月から新たに追加予定の疾病を

含む、指定難病 333 疾病のうち小児慢性特定

疾病と何らかの対応があると思われたものは

253 疾病（76.0％）であり、小児慢性特定疾

病からみた場合は、包括病名を含む 465 疾病

（55.8％）に対応が認められた。指定難病や

小児慢性特定疾病の対象範囲の拡充に伴い、

より多くの疾患についてトランジッションの

可能性が広がっていた。 

 

Ｄ．考察 
１．データ利活用への企業の考え方 

難病データベース事業の認知度は約 70％

である一方、未認知度は 30％ほどであること

から、難病データベース事業の啓発には業界

団体を通じた説明用パンフレットの配布や

HP 掲載が有効であると考えた。 

また、データベースの利活用を促すには、

データ利用の申請・承認、データ配布までの

時間、データの信頼性やコストを考慮する必

要があり、これらは配布するデータ形式とあ

わせ今後さらに検討する必要性を強く感じる。 

 

２．指定医の臨個票への意見 

指定医の意向調査により以下の実態が把握

できたと考える。 

・ 臨個票はどこで書かれているか？ 

・ 臨個票作成の現状 －いつ、どこで、誰

が、どうやって作成しているか― 

・ オンラインシステムの利用環境と利用意

思のギャップ 

・ 臨個票項目の見直し 

・ 臨個票データ利活用に係る患者への説明

と同意 

・ 指定医の質の向上（学習機会の拡大、e-

ラーニングへの期待） 

 

３．Web 登録システムの構築仕様要件 

提案した Web 登録システムのプロトタイ

プを導入することで、現状のデータ登録シス

テムの課題を以下のように大きく改善できる

可能性を示唆した。 

・ 難病指定医の臨個票記載の負担軽減 
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・ 難病指定医が記載する臨個票データの精

度向上 

・ 認定審査を行う自治体の審査作業の迅速

化/効率化と臨個票送付の負担軽減 

・ 難病データベースに登録されるデータの

正確性向上 

 

４．OCR 臨個票作成と局長通知の表記統一 

これまで 331 疾病 444 臨個票作成のすべて

に携わってきた本研究班が有するノウハウ

（認定審査項目と調査研究項目の表記法、レ

イアウト、検査数値のケタ数、注釈の挿入法

など臨個票記入ミスを最小限に抑えるノウハ

ウ）を第５次疾病の OCR 臨個票の隅々に投入

することができた。OCR ベンダーを介さなく

とも非常に迅速で、かつ低予算の作成に貢献

したと言える。 

また、指定難病検討委員会より指摘があっ

た局長通知の表記統一を本研究期間の初年度

より 330 疾病で実施した経験から、第５次疾

病や既存疾病の局長通知の記載変更に伴う表

記逸脱を細部に亘って適切に修正することが

できた。OCR 臨個票作成や局長通知の表記統

一は当研究班でしか成しえない成果と自負を

する。 

 

５．小児慢性特定疾病から指定難病への移行

期・成人期における課題 

これまでの研究から小児慢性特定疾病（包

括的病名を含む）から見た指定難病との対応

率は以下のようになっており、小児期患者か

らみた場合、指定難病や小児慢性特定疾病の

対象範囲の拡充に伴い、以前よりも多くの疾

患についてトランジッションの可能性が広が

ったと言える。 

778 疾病⇒381 疾病（52.8%）*指定難病 330 

827 疾病⇒404 疾病（48.6%）*指定難病 331 

833 疾病⇒465 疾病（55.8%）*指定難病 333 

今回の検討では、主に疾患名・疾患概念を

中心に指定難病と小児慢性特定疾病の対応を

検証したが、求められる要件が異なることか

ら、各々の対象基準は必ずしも同一であると

は限らない点について注意を要する。 

一方で、小児慢性特定疾病であるが、指定

難病とはなっていない疾病も約半数残ってお

り、その中には成人以後も医療的介入が必要

とされる疾病も多いことから、成人以後の支

援については完全に課題は解決したわけでは

ない。小児慢性特定疾病から指定難病への移

行の可能性は、以前より改善してきているが、

成人以降の支援がない慢性疾病を抱える者達

への支援の在り方について、引き続き検討す

る必要がある。 

 

Ｅ．結論 

難病法の５年後見直しへの包括的な議論が

行われている中、その議論をより深めるため

の基礎的資料を以下の項目に取りまとめた。

本研究成果によって５年後見直しの検討が円

滑に進むことを期待する。 

①データ利活用の企業の意見 

a.企業の認知度 70％・未認知度 30％の現状

b.申請から提供までの時間 

c.データの信頼性 

d.利用コストに関する意見 

②医療現場の指定医の意見 

a.臨個票記入の現状 

b.臨個票の見直し 

c.データ利活用の患者説明 

d.オンラインデータ登録の可能性に関する

指定医の意見 

③Web 登録システムのあり方 

a.効率的かつ精度担保された臨個票の記入

b.自治体の認定審査の効率化 

c.迅速なデータ登録が可能となるオンライ

ン登録のシステム仕様要件と費用 

④第５次疾病の通知文書 

 新規２疾病の医療費助成に係る円滑な文書

発出への支援 
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⑤小児慢性特定疾病から指定難病への移行の

状況 

a.指定難病と対応がある小児慢性特定疾病

の対象範囲の拡充率 

b.トランジションの支援がない疾病患者の

ケア 

 

Ｆ．健康危険情報 
なし 

 
Ｇ．研究発表 
１．論文発表 

なし 

 

２．学会発表 

なし 

 

Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 
なし 

 


