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Ａ．研究の目的 

平成 26 年から始まった指定難病の患者

データ登録システム構築から 4 年を経て、

平成 29 年５月に指定難病患者データベー

スシステム構築・運用及びデータ入力・分

析業務を遂行する「疾病登録センター運営

事業」の委託先が医薬基盤・健康・栄養研

究所に決定し、各都道府県から受領した臨

床調査個人票（以下「臨個票」という。）

の難病データベースへのデータ入力がスタ

ートした。このような状況の中、患者デー

タの利活用が実際に開始されるステージに

入りつつあることを受けて、現状の患者同

意の範囲で可能な臨個票のデータ利活用の

あり方を指定難病対策委員会及び小児慢性

特定疾患児への支援の在り方に関する専門

委員会にて検討を行い、そこで議論された

提案を厚生労働省が取り纏めているところ

である。さらに今後、難病法に定められて

いる 5 年後見直しに向けた様々な検討事項

の中でデータ利活用の課題についても広範

囲な視点から議論がなされる予定である。 

本研究では、現状の患者同意文でできる

データ利活用案、難病法の基本方針に則し 

（研究要旨） 

 平成 29 年後半より指定難病患者データベースシステム構築及びデータ入力業務を遂

行する「疾病登録センター」が稼働し、今後、年間 120 万件以上の難病患者データ（医

療費支給認定、不認定問わず）がデータベースに蓄積がなされる中、現時点で考えられ

るデータ利活用の方策及び将来的なデータ利活用のあり方を下記の項目に沿って研究

を行った。 

(1)現状の同意文で可能なデータ利活用

(2)難病法に則した同意文の改訂案

(3)様々なデータ利用者への利活用方法

(4)Clinical Innovation Network(CIN)難病 WG 外部委員からのデータ利活用に関する

意見収集
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た同意文の改訂案、さらに様々な利用者を

想定した将来的なデータ利活用あり方の提

案を取り纏めることを研究目的とした。 

 

Ｂ．研究方法  

1．現状の患者同意文で可能な利活用 

 現状の同意文で可能なデータ利活用の方

策を考察した。また、現状の同意文と難病

法を対比し、難病法に則した同意文の改訂

案を検討した。 

2．将来的なデータ利活用の方策 

 難病データベース利活用の可能性の観点

から、想定される様々な利用者と各利用者

のデータ活用法を検討した。 

3．CIN などとの連携 

 難病データベースの企業ニーズを検討す

るため、CIN 難病 WG に参画にする日本製薬

工業協会、日本医療機器産業連合会、関西

医薬品協会等から意見収集を行った。 

 

（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．現状の同意文で可能なデータ利活用の解 

釈 

 現状の患者同意文は以下のような記載と

なっており、利用対象は「厚生労働省の研

究事業等」、利用目的及び使途は「疾病研

究の基礎資料」と読み取れる。 

『厚生労働省では、難病の研究を推進する

ため、本申請書に添付した診断書（臨床調

査個人票）をデータベースに登録し、厚生

労働省の研究事業等の基礎資料として使用

することとしています。 

また、臨床調査個人票の使用にあたって

は、個人情報の保護に十分配慮し、研究以

外の目的には一切使用されることはありま

せん。 

  なお、この同意は添付された臨床調査個

人票を疾病研究の基礎資料として活用する

ことに対する同意であり、・・（以下、省

略）』 

 一方、難病法（平成 26 年法律 50 号）第

二十七条は以下のように利用対象や使途は

現状の同意文が規定するそれらのものより

より幅広い定義としている。 

『厚生労働大臣は、第一項に規定する調査

及び研究の成果を適切な方法により難病の

発病の機構、診断及び治療方法に関する調

査及び研究を行う者、医師、難病の患者及

びその家族その他の関係者に対して積極的

に提供するものとする。』 

難病法の基本方針に即した利活用の検討

課題としては次の項目の検討が必要である。 

①利用目的に応じた明示的な同意取得 

a.同意のあり方 

b.オプトインによる同意 

c.オプトアウトを可能とするならば、

その方策 

d.企業へデータ提供の場合、利用目的

の患者への説明の仕方 

②利用申請の様式や審査方法のあり方 

③データ情報公開のあり方 

上記のア-a については、難病法に則した

同意文のあり方の検討を行い、一つの改訂

案を纏めた（表 1 参照）。 

一方、現状の同意文で可能な利活用の事

例を表 2 に整理した。原則的に、衛生行政

報告に類似した一次資料の範囲を出ないも

のと考えられる。 

 

2.希少疾患であることの留意点 

希少疾病の場合は個人の特定に繋がり易

いリスクがあるため、「医療機関など」の

個人情報の取扱課題としては、以下の配慮

の検討が必要である。 

・倫理/法的面 

①個人情報保護法での議論 

－70－



・技術面 

①利用データの匿名化、暗号化を行って 

提供 

②復号化のカギを利用者に別途提供（ワ

ンタイム PW） 

③複製の禁止制限 

 

3．他のデータベースとの連携課題 

 難病データベースと連携が期待されるデ

ータベースとしては、小児慢性特性疾病デ

ータベース、難病プラットフォーム、他の

レジストリデータベースなどが挙げられる

が、現状では連携利用のための患者同意が

双方ともに取られていない点が大きな課題

である。 

 課題解決の方策の一つは、難病データベー

スに登録する際の医療費支給申請書の同意

文を他のデータベースとの連携同意を目的

とした内容に改訂することである。しかし、

想定される連携目的を全て網羅できる同意

文を記述するには同意文の明示のあり方を

個情法や行個法の観点から慎重な検討が必

要であり、想定しなかった利活用に柔軟に

対応ができないという課題も生じうる。 

もう一つの方策としては、難病データベー

スと連携するデータベース側の方から難病

データベースに連携する旨の同意を改めて

患者に取り直す方法である。再同意を取得

する際の同意文の明示の方法も利用目的 

に合せてクリアでき、対象患者数も限られ

ているので再同意取得も効率的に行えるも

のと考えられる。 

 

4．データベースのデータ利活用の将来像 

 現状の患者同意文で可能なデータ利活用

の範疇は限定的なものであるが、難病デー

タベースが本来有する利活用の可能性を

様々なデータ利用者を対象として下記に整

理した。 

①政策研究班 

a.診断基準・重症度分類の検証・改訂 

診断基準等の評価及び適正な改訂の

ため、後ろ向き研究・前向き研究によ

るデータ利用。前向き研究には臨個票

の「特記事項（自由記載欄）」の有効 

利用を図る。 

b.疾病の原因遺伝子探索 

  遺伝学的検査項目の解析、ゲノム DB

との連携による原因遺伝子の解明 

c.疾患領域の網羅的・横断的研究      

重症度分類の公平なあり方の検討資

料として活用 

d.患者レジストリとの連携            

研究班、学会、NPO 等のレジストリとの

連携による自然歴データの構築 

②臨床研究医 

a.疫学研究・・コホート研究の調査方法

改善 

b.病態解析 

c.臨床研究実施 

d.治療法の評価（介入研究） 

③製薬企業 

a.治験実施対象患者の医療機関単位での

所在情報把握 

b.創薬シーズ（治療標的分子）の探索 

c.コンパニオン診断技術の開発 

d.治療薬の評価 

e.ウルトラオーファンドラッグ・デバイ

ス開発 

④基礎研究者 

a.病態解明・治療薬シーズの探索 

b.開発研究（非臨床試験、治験等） 

c.疾患 iPS 作成の患者リクルート 

⑤患者/主治医 

a. 患者への臨個票データ（閲覧しやすい

表示に加工してデータ提供が前提）の

フィードバックによる診療情報や疾病

研究の最新状況の把握 

b.主治医への診療支援 

⑥自治体 
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難病データシステムに搭載している一

次診断機能を利用できておらず、自治体

の審査業務の負担が大きい現状である。

この機能を活用すれば自治体の審査業務

の負担軽減に繋がる。 

 

5．企業団体からの利用ニーズ 

CIN 難病 WG に参画する企業団体からデー

タ利活用に関する下記のような質問・要望

があった。 

①データ利活用の開始時期 

②データの企業利用ができるのか、出来る

としたらいつ頃からか。 

③小児慢性特定疾病データベースとの連

携の可能性 

④一人の患者の経年的なデータとなるの

かどうか。 

⑤患者の所在情報だけでも匿名化利用で

きるのか。 

⑥データベースの BCP の有無 

⑦データベース登録は原則年 1 回のみの

最重症度等の患者データとなるが、経時

的な患者データを登録することは可能

か。 

⑧データ利活用の申請方法 

 

Ｄ．考察・結論 

1．現状の同意文の検討ポイント 

 現状の同意文に記載されている利用対象、

目的、使途については下記のように検討が

必要である。 

・「厚生労働省の研究事業等」については

「研究事業等」の利用対象範囲の検討 

・「基礎資料」については、基礎資料のあ

り方の議論 

・「疾病研究」については、疾病研究の範

囲を審査会等で適切に判断する一定のル

ール作りが必要 

 

2．データ利活用のあり方の検討 

現状の患者同意文ではデータ利活用の範

囲は限られているが、難病法の基本方針に

則した利活用のあり方へと改訂するために、

以下の項目を検討することが必要であると

考える。 

①利用ニーズの幅広くかつ継続的な収集

と分析 

a.政策研究班、基礎研究者、製薬企業団

体、患者/主治医、都道府県等の利用者

に利活用のニーズ調査を多角的に実施

すること 

b.調査方法（web やメールアンケート） 

c.調査すべき内容の検討・整理 

d.調査実施と結果の分析 

②同意文の改訂 

利用ニーズの調査結果を基に実現可能

な利活用の範囲を個情報等の有識者を

交えて検討し、利活用に応じた同意文改

訂案を検討する。場合によって難病プラ

ットフォームで公開している同意文の

ひな形を検討する。 

a.利用ニーズを総合的に検討した同意文 

b.データベース連携のための同意文検討 

c.難病対策員会等で改訂案を議論 

③臨個票（難病 DB）の改正 

これまでは研究班の診断基準や重症度

分類の適正化のために臨個票を改正して

きたが、利用ニーズを調査し、利活用を

見据えた臨個票の改正を政策研究班、研

究者、関係学会及び指定難病検討委員会

にて議論する。 

 

3．同意文改訂で可能な利活用事例案 

 同意文の改訂のひとつの事例案として、

現状の利用使途及び対象を下記のように改

訂することで、利活用の範囲が拡大する可

能性を表３に示した。  

・利用使途を「基礎資料」から「資料」 

・利用対象を「厚生労働省の研究事業等」

から「研究等」 
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改訂に伴う議論すべき課題として、患者

の所在情報については、希少疾病であるこ

とから、医療機関と疾病の開示により個人

が特定されることへの配慮のあり方が必要

である。 

また、遺伝子変異のより詳細な情報を得

るためゲノム解析データベースと難病デー

タベースの連携が必要であるが、遺伝子検

査を行った患者への遺伝子カウンセラーに

よる十分な説明と患者再同意が不可欠であ

る。 

 

Ｅ．健康危険情報 

なし 

 

Ｆ．研究発表 

1. 論文発表 

なし 

2. 学会発表 

   なし  

 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

1. 特許取得 

なし 

2. 実用新案登録 

  なし 

3．その他 

   なし 
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表１ 難病法に則した現状の同意文の改訂案 

現状の同意文書 論点 改訂の提案（対案） 根拠 
厚生労働省では、難病の研究

を推進するため、本申請書に添

付した診断書（臨床調査個人

票）をデータベースに登録し、

厚生労働省の研究事業等の基

礎資料として使用することと

しています。 

難病の研究： 
法 27 条に基づき、「難病の患

者に対する良質かつ適切な医

療の確保を図るための基盤と

なる難病の発病の機構、診断及

び治療方法に関する調査及び

研究」と解釈する。 
診断書： 
診断書なので、不認定患者のデ

ータも DB に登録・利用可能。 
厚生労働省： 
同法３項では、厚生労働大臣が

研究成果を提供することとな

っている。法この同意では、厚

生労働省と一体不可分と解し

うる物場合（厚生労働科学研究

費補助金）にのみ利用可能とな

る。AMED 研究費は厚生労働

省の研究事業ではない。これ

が、厚生労働省研究事業等であ

れば、話はすこし違うが。 
厚生労働省の研究事業等： 
幅広く提供するのであれば、こ

の限定は変更。 
基礎資料： 
一般的に基礎資料とは、従前の

データと同様の一次資料のこ

とを指す（国の統計のような）。

創薬展開に向けた深い解析や、

二次利用は読み込めない。 
使用： 
法の趣旨に照らせば、提供では

ないか。 

厚生労働省は、難病の研究を

推進するため、本申請書に添付

した診断書（臨床調査個人票）

をデータベースに登録し、難病

の研究を行う研究者等に対し

て、基礎資料として提供するこ

ととしています。※（最終欄参

照） 

 

難病の研究を行う研究者等： 
「難病の研究を行う者、医師、

難病の患者及びその家族その

他の関係者」の意味。 
基礎資料として： 
限定しないため削除 
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また、臨床調査個人票の使用

にあたっては、個人情報の保護

に十分に配慮し、研究以外の目

的には一切使用されることは

ありません。 

個人情報の保護： 
具体的な、個人情報保護の方策

は別途明示する必要あり。国お

よび独立行政法人の個人情報

保護法によるところ。 
研究： 
この「研究」の解釈を明確にす

る必要あり。法 27 条に基づき、

「難病の患者に対する良質か

つ適切な医療の確保を図るた

めの基盤となる難病の発病の

機構、診断及び治療方法に関す

る調査及び研究」と解釈するの

が妥当。「治療方法」の研究の

なかで、特定臨床研究だけでな

く、治験も含みうることの明確

化は必要。 

また、臨床調査個人票データ

ベースの提供にあたっては、個

人情報の保護に十分に配慮し、

研究以外の目的には一切使用

されることはありません。 

データベース： 
使用者はできるだけ一次情報

を欲するので、データベースを

追記し、基礎資料だけでないよ

うに研究の展開性を担保。 
提供： 
使用では厚労省の使用のイメ

ージ。厚労省は資料を研究者等

に提供する主体であるので、提

供と変更。 
個人情報の保護： 
さかのぼってゲノム情報と突

合 す る 等 、 現 在 の 難 病

platform が想定している手法

は個人情報保護法に違反する。 
研究： 
「治療方法」の研究のなかで、

特定臨床研究だけでなく、治験

も含みうることの明確化が必

要かもしれないが、運用で対応

も可能であり、このままとし

た。 
なお、この同意は添付された

臨床調査個人票を疾病研究の

基礎資料として活用すること

に対する同意であり、臨床調査

研究班で行われる臨床研究等

の実施に関しては協力を求め

る場合は、改めてそれぞれの研

究者から指定医を介して説明

が行われ、同意を得ることとさ

疾病研究： 
「疾病研究」と記載されると、

介入研究も含みうるか議論が

生じる。 
基礎資料； 
基礎資料としての限定がなさ

れており、従来の個人票の政策

研究班への提供と同じデータ

しか提供できない。 
臨床調査研究班： 
臨床調査研究班（政策研究班）

のみが利用できるとの同意で

あるとの提示。法の「積極的な

提供」の趣旨にそぐわない。 

なお、この同意は添付された

臨床調査個人票データベース

を難病の研究の基礎資料とし

て活用することに対する同意

であり、新たに臨床調査研究班

で行われる臨床研究等への実

施に関しては協力を依頼する

求める場合は、改めてそれぞれ

の研究者等から指定医を介し

データベース： 
使用者はできるだけ一次情報

を欲するので、データベースを

追記し、基礎資料だけでないよ

うに研究の展開性を担保。 
難病の研究： 
疾病研究→研究 
「疾病研究」と記載されると、

発症機序のイメージが強くな

る。介入研究も含みうるか議論

が生じるので、難病の研究とし

た。 
基礎資料： 
基礎資料としての限定がなさ
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れています。 臨床研究等： 
治験や市販後調査も内包でき

る。 
改めて・・・： 
再同意取得の義務付け。 
それぞれの研究者： 
臨床調査研究班の研究者と理

解。 
指定医を介して説明： 
臨床調査個人票を記載した指

定医が再同意取得をしなけれ

ばならないとの記載。 
同意を得る： 
死亡例などの場合、再同意取得

困難であるため、利用できな

い。 

て説明が行われ、同意を得るこ

ととされています。 

れており、従来の個人票の政策

研究班への提供と同じデータ

しか提供できない。1 項の研究

成果の範囲の解釈による。 
研究者等： 
研究者→研究者等 
企業や患者団体を含められる

ように「等」。 
 
臨床調査研究班で行われる臨

床研究等の実施に関しては協

力を求める場合は、 
→ 
新たに臨床研究等への協力を

求める場合は、 
 
指定医を介して： 
指定医を介さないと研究利用

できないのは、積極的に提供す

るとの法の趣旨に反するので、

削除。 
  ※） 

第二十七条（抄）国は、難病の

患者に対する良質かつ適切な

医療の確保を図るための基盤

となる難病の発病の機構、診断

及び治療方法に関する調査及

び研究を推進するものとする。  

３  厚生労働大臣は、第一項

に規定する調査及び研究の成

果を適切な方法により難病の

法の条文を明示すべきではな

いか 
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発病の機構、診断及び治療方法

に関する調査及び研究を行う

者、医師、難病の患者及びその

家族その他の関係者に対して

積極的に提供するものとする。  

 

 

 

表２ 現状の同意文の範疇で出来るデータ利活用の事例 

No. 項目区分 分析項目 

1 疾患毎患者数の年次推移 
性別、年齢階層別、都道府県別、疾病別、併発疾病別、治療

内容別、薬剤容量別、重症度分類別 

2 併用薬剤別の服薬用量 用量別の服薬日数の最大値、最小値、中央値、平均値 

3 治療効果を確認する検査数値の推移 性別、年齢階層別 

4 将来の年次患者数推定 最大値、最小値、中央値、平均値 

5 人工呼吸器装着の疾患毎統計 疾病別、年齢階層別 
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表３ 同意文改訂で可能になる利活用事例 

No. 用途 提供項目 

1 薬剤市販後調査 「■治療その他」に記載の薬剤名、容量、効果 

2 患者所在情報による治験施設選定 受診した医療機関名（医療機関の電話番号情報） 

3 薬剤・核酸・抗体治療標的の研究 「■遺伝学的検査」の変異遺伝子群 
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