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研究要旨 

平成27年1月に施行された「難病の患者に対する医療等に関する法律」（以下、難病法とい

う）に基づき、指定難病患者への医療費助成や、調査及び研究の推進、療養生活環境整備事

業等が実施されている。特定疾患治療研究事業（旧事業）の対象疾病は56疾病から、現在331

疾病にまで指定難病は増加した。しかし、指定難病の申請率が想定を下回っている等、必ず

しも普及・啓発が十分とはいえない現状がある。また、指定難病の選定の公平性および疾患

群間の診断基準や重症度分類の整合性や公平性が担保されていないこと、難病患者のデータ

ベース（以下、DBという）が研究へ十分に利活用されていないこと等が問題点として指摘さ

れている。 

これを受け、本研究班では、①最適な普及・啓発の推進、②公平性を担保した施策の継続、

③効果的なデータベースの研究応用のための方策を討議することを目的とし、①普及・啓発

分科会、②均霑化分科会、③データベース分科会（以下、DB分科会という）の3つの分科会で

構成し、検討を行った。 

 普及・啓発分科会では、普及・啓発の推進を目的として「指定難病制度の普及・啓発状況の

把握および普及・啓発のための方法論の開発」研究（研究代表者：和田隆志）により提案され

た電子カルテシステムの試験的な改良を行った。システム改良において使用する病名は外来指

導管理料の病名で統一する方針とした。また、システム改良にあたり、指定難病告示病名と

MEDIS 病名が非対応であることが課題だった。本研究班でプログラムを作成し、告示病名と

MEDIS病名をマッピングし、非対応の告示病名のリストを作成した。このリストを参考に、MEDIS

に登録されていない病名の登録依頼を行った。その他、厚生労働省、AMEDおよび各関係学会と

連携して、疾病（群）ごとに最適な普及・啓発方法を検討・開発し、実際にそれらの方法を用

いることで普及・啓発を推進した。 

 均霑化分科会では、法制定時の趣旨を踏まえ、これまで個別に設定されてきた重症度分類

（医療費助成基準）について、疾病間の公平性がより担保された基準とすることが可能かど

うか検討を行った。具体的には、現行の全指定難病 331疾病について、疾病横断的な基準に

より、各疾病の症状の程度を測ることが可能かどうかを検討した。検討の結果、各疾患の独

自性を勘案しつつも、各疾患群単位で共通の重症度分類を用いることが可能であるとの結論

を得、疾患群毎に、均一化した重症度分類作成のためのモデルを提唱した。 

 DB分科会では、難治性疾患政策研究事業の研究班を対象に、指定難病 DBの研究利用に関

するニーズ調査を行った。調査の結果、指定難病 DBは、研究活用に関する期待は高いもの

の、信頼性や悉皆性についての課題が顕在化した。信頼性・研究意義の検証として、HTLV-1



 

関連脊髄症（以下、HAMという）およびウェルナー症候群の研究レジストリを活用した検証研

究を行った。小児慢性特定疾病 DBとの連携については、ミトコンドリア病を候補として研究

計画の作成を進めた。 

本研究班で得た結果は、学会や研究班等へ提供し、今後も指定難病の普及・啓発が推進さ

れることを期待する。 

 

A. 研究目的 

難病法に基づき、指定難病患者への医療費

助成や、調査及び研究の推進、療養生活環境

整備事業等が実施されている。特定疾患治療

研究事業（旧事業）の対象疾病は56疾病か

ら、現在331疾病にまで指定難病は増加し

た。しかし、指定難病の申請率が想定を下回

っている等、必ずしも普及・啓発が十分とは

いえない現状がある。また、指定難病の選定

の公平性および疾患群間の診断基準や重症度

分類の整合性や公平性が担保されていないこ

と、難病患者のDBが研究へ十分に利活用され

ていないこと等が問題点として指摘されてい

る。 

これを受け、本研究班では、①最適な普

及・啓発の推進、②公平性を担保した施策の

継続、③効果的なDBの研究応用のための方策

を討議することを目的とし、①普及・啓発分

科会、②均霑化分科会、③DB分科会の3つの

分科会で構成し、検討を行った。 

 

B. 研究方法 

① 普及・啓発分科会 

1）電子カルテシステムおよび医事会計システ

ムの改良 

システム改良を行うにあたり課題の整理を

行った。課題を解決し、指定難病制度の普及・

啓発のために最適なシステム改良の方法につ

いて議論を行った。具体的には①普及・啓発の

対象者、②システムで対象とする病名、③普

及・啓発の方法などについて議論を行い、シス

テム改良の仕様書の作成を行った。来年度か

らの本格的なシステム改良に向けて、仕様書

のシステムの作動性の検証を行った。 

2） 指定難病病名と MEDIS 病名のマッピング 

本研究班でプログラムを作成し、告示病名

と MEDIS 病名をマッピングし、非対応の告示

病名のリストを作成した。このリストを参考

に、MEDISに登録されていない病名の登録依頼

を検討した。 

3）患者申出制度および臨床調査個人票の普

及・啓発 

患者を対象として、今後開始が予定されて

いる患者申出制度について普及・啓発を行う

ためのパンフレットの作成を検討した。また、

現在、臨床調査個人票の研究利用が患者へ十

分に普及していない現状を鑑み、臨床調査個

人票の利用方法を普及・啓発するためのパン

フレット作成も検討した。 

 

② 均霑化分科会 

1）重症度分類の整合性の検討 

◯適切な疾病単位のとらえ方の整理 

遺伝性自己炎症疾患、ライソゾーム病のよう

な類縁疾患に対する考え方を整理した。 

◯全疾患に同一の基準を一律導入することに

ついての検討 

日常生活の支障を測る基準（Bathel Index

等）を全疾患に一律導入することが可能か検

討を行った。 

◯全指定難病の適切な疾患群への分類、整理 

重症度分類を検討する際の疾患群の整理を

行った。 

◯重症度の考え方の整理 

重症度の判断基準について各疾患群でそれ

ぞれ検討を行った。 

◯各疾患群の重症度分類の整理と公平化の試

み 



 

各指定難病研究班ならびに関連学会に対し

て、重症度分類の公平化を視野にいれた見直し

について依頼した。その結果をふまえ、各指定

難病の重症度分類について、まず各疾患群に共

通の重症度分類が適応できないかについて検

討した。その上で、各疾患群間の重症度の公平

化について討議した。 

 

③ DB分科会 

1） 臨床調査個人票のありかた、DBの有効活用

に対する検討 

◯指定難病 DBの研究利用に関するニーズ調査 

難治性疾患政策研究事業で支援されている

研究班に対し、指定難病 DB に関するニーズや

意見についてアンケート調査を行い、結果を分

析した。 

◯指定難病 DB 登録内容の意義や信頼性に関す

る検討（feasibility study） 

 指定難病DBにおいて、特定の疾患に関して登

録されているデータについて、研究レジストリ

で登録されているデータと比較検討すること

で、その信頼性や意義について検証した。本研

究班では、HAMとウェルナー症候群の2疾患を対

象として実施した。 

◯小児慢性特定疾病DBとの連携に関する検討 

小児慢性特定疾病DBと指定難病DBの連携に

ついて、特定の疾患でデータ比較を行う研究計

画の作成を進めた。 

 

（倫理面への配慮） 

本 研 究 で は 、 DB 分 科 会 で 実 施 し た

feasibility study において患者の個人情報

などを扱う。そのため、文部科学省・厚生労働

省の「人を対象とする医学系研究に関する倫

理指針」に該当する研究と考えた。前述の指針

を遵守し、研究実施機関である聖マリアンナ

医科大学および医薬基盤研究所の倫理審査委

員会にて承認を得たうえで、対象患者から書

面で研究同意を得て研究を行った（聖マリア

ンナ医科大学 生命倫理委員会 第 2044号）。 

 

C. 研究結果 

3 分科会合同で開催した全体班会議を平成

30 年 4 月および平成 31 年 3 月に計 2 回開催

した。各分科会の開催状況としては、普及・啓

発分科会とデータベース分科会の 2 分科会合

同で開催した合同分科会を平成 30年 7月、10

月および平成 31年 1月に計 3回開催した。こ

れらの班会議で議論した検討事項をもとに、 

① 電子カルテシステムおよび医事会計シス

テムの改良 

② 指定難病告示病名と MEDIS病名の整合性 

③ 患者申出制度および臨床調査個人票の利

用方法についての普及・啓発 

④ 現在の疾患群の見直しによる新しい疾患

群の作成 

⑤ 均一化した重症度分類作成のためのモデ

ルの提唱 

⑥ 悉皆性のある DB として有効活用のための

課題整理 

⑦ 上記課題を検証するための検証的研究の

実施（HAM とウェルナー症候群を対象とし

た） 

を行った。また、厚生労働省や AMEDおよび他

の難病施策に関連する研究班とも密に連携を

取り、情報共有を行った。 

 

 ○平成 30 年度第 1 回全体班会議（平成 30

年 4月 24日） 

普及・啓発分科会、均霑化分科会、DB 分科会

の 3 分科会合同で開催した。各分科会で取り

扱う事項および課題の整理を行った。また、整

理した課題の検討方法についても議論を行っ

た。今後、普及・啓発分科会と DB分科会は合

同で分科会を開催し、均霑化分科会は単独で

分科会を開催する方針を取り決めた。また、3

分科会合同の班会議は、平成 30年度は 2回程

度の開催予定とし、各分科会の成果報告を行

うことが取り決めた。 

 

○平成 30年度第 1回普及・啓発分科会、DB分

科会合同班会議（平成 30 年 7月 27日） 

普及・啓発分科会および DB分科会の 2分科会

合同で開催し、以下のような検討を行った。 

（1） 普及・啓発分科会 

指定難病告示病名と MEDIS 病名および傷病名

マスタの病名が統一されていないことが、課

題の 1つと考えた。MEDIS 病名と傷病名マスタ



 

の病名はリンクしており、どちらか一方を変

更すれば、もう一方も変更になるという特性

を生かし、MEDIS病名に紐付けされていない指

定難病告示病名を MEDIS へ登録依頼する方針

とした。 

これまで、電子カルテシステムと医事会計シ

ステムの両者の改良を検討していたが、医事

会計システムのみを改良することを検討した。

具体的には、レセプトに指定難病告示病名が

あればポップアップで医療事務の方へ啓発す

るシステムを検討した。ポップアップが掲示

されたら、医療事務より患者へ指定難病の関

する一枚紙を提示する方法を検討した。 

（2） DB分科会 

「指定難病 DBの研究利用に関するニーズ調査」

の結果の提示をした。平成 30年度難治性疾患

政策研究事業で支援を受けている 89研究班を

対象とし実施し、79 班から回答を得た（回答

率 88.8%）。この結果、①悉皆性の確保、②経

年変化の追跡、③名寄せ機能、④信頼性の担保、

データ項目の見直しの 4 項目を今後の取り組

むべき課題とした。これらの課題を検証する

ために、HAMとウェルナー症候群を対象とした

検証的研究を実施する方針とした。 

 

◯第 2 回普及・啓発分科会、DB 分科会合同班

会議（平成 30年 10月 29日） 

普及・啓発分科会および DB分科会の 2分科会

合同で開催し、以下のような検討を行った。 

（1） 普及・啓発分科会 

前回の合同班会議では、①患者と②医療事務

の 2 者を対象とし、医事会計システムのみの

改良を行う方針だった。しかし、医師も普及・

啓発の対象に含むべきかについて検討を行っ

た。その結果、①医師、②患者、③医療事務の

3者を対象とし、電子カルテシステムおよび医

事会計システムの改良を行う方針とした。 

（2） DB分科会 

前回提示した検証的研究の進捗状況について

報告した。 

検証的研究を実施するにあたり、難病対策委

員会で実施の承認が得られ、現在、同意説明文

書の作成が終了したことを報告した。今後は、

研究計画書の作成および倫理審査委員会での

審査が予定されていることを報告した。 

 

◯第 3 回普及・啓発分科会、DB 分科会合同班

会議（平成 31年 1月 29 日） 

普及・啓発分科会および DB分科会の 2分科会

合同で開催し、以下のような検討を行った。 

（1） 普及・啓発分科会 

電子カルテシステムおよび医事会計システム

改良の仕様書を提示した。今年度は提示した

仕様書の作動性を検証する方針を取り決めた。

また、患者申出制度および臨床調査個人票の

普及・啓発に関するパンフレットの進捗状況

について提示した。 

（2） DB分科会 

検証的研究の進捗状況について提示した。HAM

については、倫理審査委員会が終了し、現在デ

ータ入力等が進行しており、3月中旬に解析が

完了予定であることを報告した。ウェルナー

症候群については、今年度中に倫理審査委員

会を終了し、来年度から開始予定であること

を報告した。今後は、小児慢性特定疾病の DB

においても特定の疾患で検証的研究を行うこ

とを検討した。 

 

○第 2回全体班会議（平成 31年 3月 10日） 

普及・啓発分科会、均霑化分科会、DB 分科会

の 3 分科会合同で開催し、今年度の活動状況

の報告を行った。 

（1） 普及・啓発分科会 

電子カルテシステムと医事会計システムの改

良を行うことを報告した。普及・啓発の対象は

①医師、②患者、③医療事務の 3者を対象とし

て行う方針を確認した。また、難病外来指導管

理料の病名を用いて普及・啓発を行う方針を

確認した。指定難病告示病名と MEDIS 病名が

対応していない課題に対して、本研究班から

MEDISへ登録依頼を行った旨を報告した。来年

度から実施するシステム改良の仕様書を提示

し、今年度は作動性の検証を行っている旨を

報告した。来年度は本格的にシステム改良を

実施する方針を確認した。 

（2） 均霑化分科会 

疾患群ごとに重症度分類の均霑化を検討する

にあたり作成した新しい疾患群を提示した。

また、作成した新しい疾患群ごとに整理した

重症度分類のモデルを提示した。来年度は、現

在作成したモデルに新しい指標（EQ−５Dなど）

の使用などを検討し、さらなる検討を継続す

る方針を確認した。 

（3） DB分科会 

「指定難病 DBの研究利用に関するニーズ調査」

の結果の提示し、課題検証のための検証的研



 

究（対象疾患：HAM、ウェルナー症候群）を開

始した旨を報告した。それぞれの検証的研究

の進捗状況を報告した。来年度は、小児慢性特

定疾病 DBについてもミトコンドリア病を対象

疾患として、検証的研究を実施する方針を確

認した。 

 

◯普及・啓発分科会について 

1）電子カルテシステムおよび医事会計システ

ムの改良（資料 1） 

医師、患者、医療事務の 3者を対象に普

及・啓発を行うシステム改良を検討した。シ

ステム改良において使用する病名は外来指導

管理料の病名で統一する方針とした。医師に

は、電子カルテシステムの改良により、指定

難病であることをポップアップで提示するシ

ステムを検討した。患者および医療事務に

は、医事会計システムの改良により、指定難

病に該当する病名が入力された場合、指定難

病に該当する可能性がある旨の通知が手渡さ

れるシステムを検討した（資料 2）。 

これらの検討に基づき仕様書を作成した

（資料 3）。今年度は仕様書の作動性の確認を

実施した。 

 

2）指定難病病名と MEDIS 病名のマッピング 

 システム改良を行うために、指定難病告示

病名と MEDIS 病名が非対応であることが課題

だった。本研究班でプログラムを作成し、告示

病名と MEDIS 病名をマッピングし、非対応の

告示病名のリストを作成した（資料 4）。この

リストを参考に、MEDISに登録されていない病

名の登録依頼を行った（資料 5）。 

 

3）患者申出制度および臨床調査個人票の普

及・啓発 

 患者を対象として、今後開始が予定されて

いる患者申出制度について普及・啓発を行う

ためのパンフレットの作成を行った（資料 6）。

また、現在、臨床調査個人票の研究利用が患者

へ十分に普及していない現状を鑑み、臨床調

査個人票の利用方法を普及・啓発するための

パンフレット作成も行った（資料 7）。 

 

◯均霑化分科会について 

1）重症度分類の整合性の検討 

◯適切な疾病単位のとらえ方の整理 

遺伝性自己炎症疾患、ライソゾーム病のよう

な類縁疾患に対する考え方を整理した。その結

果、運用上ひとつの疾患としてくくるのが適切

なものについては、一疾患としてまとめる方向

性が確認された。ミトコンドリア病も、一疾病

としてまとめる方向で一致したが、例えばレー

ベル遺伝性視神経症などは明らかに眼科疾患

であり、すでに別に独立して扱われている（指

定難病 302）。一方でミトコンドリア心筋症はミ

トコンドリア病に含まれているが、循環器疾患

として別にすべきとの意見も出された。同じ遺

伝子異常に基づく疾患が別々の独立した指定

難病となっているという点に対しては、今後、

まとめる方向にすべきとの意見が出された。 

 

◯全疾患に同一の基準を一律導入することに

ついての検討 

日常生活の支障を測る基準（BI 等）を全疾

患に一律導入することが可能か検討を行った。

その結果、指定難病はそれぞれが千差万別で

あり、それに伴う症状も多種多様であるため、

全疾患を一律の基準で測ることは適切ではな

いとの結論に至った。 

 

◯全指定難病の適切な疾患群への分類、整理 

331 疾病を 15 疾患群に分類し、新たな疾患

群を作成した（資料 8）。 

 

◯重症度の考え方の整理 

◯各疾患群の重症度分類の整理と公平化の試

み 

各疾患群の重症度分類を考える際の基本原

則を以下にように整理した。 

・できるだけ統一された基準を疾患群ごとに



 

導入すること。 

・予後等は考慮せずに現時点の状態で判断す

ること。 

・疾患群ごとで統一した基準に適応できない

疾患については、その理由が適切であること。 

これらの考え方に基づき、各政策研究班や関

連学会と連携し、重症度分類について整理し、

モデルを作成した。整理した重症度分類モデ

ルについては分担報告書、資料 8 を参照され

たい。 

 

◯DB分科会について 

1）臨床調査個人票のありかた、DBの有効活用

に対する検討 

◯指定難病 DBの研究利用に関するニーズ調査 

平成 30年度難治性疾患政策研究事業で支援

を受けている 89研究班を対象とした。メール

にてアンケート調査を依頼した。79 班から回

答を得た（回答率 88.8%）。  

アンケート結果全体として、以下の傾向を

認めた。結果の詳細については、分担報告書お

よび資料 9を参照されたい。 

●指定難病 DBについて 

・比較的多くの班で今年度の研究計画に本 DB

の活用が含まれていた。 

・ほとんどの班において、本データベースの活

用に関する希望があった。疫学調査、実態調査、

治療状況調査が主な目的であったが、レジス

トリデータとの比較検討や移行期医療の実態

調査なども含まれていた。 

・本 DBの価値を高めるための要素として、経

年変化が追えること、悉皆性の確保、信頼性の

担保、名寄せ機能、データ項目の見直しに関す

る意見が多かった。また、登録者へのアクセス、

クラウド入力、就労や QOL 情報の追加などの

意見もあった。 

●小児慢性特定疾病 DBについて 

・多くの班において、本 DBの活用に関する希

望があった。 

・疫学調査、実態調査、治療状況調査、予後調

査が主な目的であった。 

・本 DB の課題として、データ項目の見直し、

名寄せ機能、悉皆性や信頼性の担保などに関

する意見があった。 

●他 DBとの連結について 

・多くの班で、指定難病患者 DB と小児慢性特

定疾病 DB との連結および指定難病 DB/小児慢

性特定疾病 DB と難病プラットフォームとの連

結に関する希望があった。 

 

◯指定難病 DB 登録内容の意義や信頼性に関す

る検討（feasibility study） 

ニーズ調査の結果をもとに、聖マリアンナ

医科大学の山野教授らを分担研究者として追

加し、同教授が運営する HAM ねっとを用いた

検証的研究を行った。 

 本研究に関して聖マリアンナ医科大学およ

び医薬基盤研究所の倫理審査委員会の承認を

取得後に、HAMねっとに登録されている患者50

2名へ同意説明文書および同意書を郵送し、18

3名から書面同意を得た。同意を得た患者の氏

名、性別、生年月日、住所の情報を、指定難病

DB構築を担当している医薬基盤研究所へ送り、

当該患者の指定難病DBに登録されている臨床

調査個人票のデータを、個人に直結する情報を

除外した上で、聖マリアンナ医科大学へ郵送し、

HAMねっとに登録されている当該患者のデータ

とあわせて解析した。解析結果の詳細について

は分担報告書および資料10を参照されたい。 

 ウェルナー症候群については、研究レジスト

リを担当している千葉大学の横手教授に依頼

し、2019年度に同意取得およびデータ解析を行

う方針とした。 

 

◯小児慢性特定疾病DBとの連携に関する検討 

 小児慢性特定疾病 DBとの連携を検討するう

えで、指定難病 DBに登録されている個人に紐

づくデータ同士を比較検討することが必要で

あるが、現時点ではそれぞれの DBで個人を名

寄せすることはできない。そのため、研究レジ



 

ストリを用いて、前述の feasibility study同

様に患者同意を得たうえで、該当する患者に

紐づく双方のレジストリに登録されているデ

ータを抽出して、突合解析を行う必要がある。 

 対象疾患はミトコンドリア病を想定し、ミ

トコンドリア病に関する研究レジストリを構

築している千葉県立こども病院の村山医師に

依頼し、来年度施行にむけて調整を行った。 

 

D. 考察 

現在、指定難病の普及・啓発が必ずしも十分

とはいえない現状がある。また、指定難病の選

定の公平性および疾患群間の診断基準や重症

度分類の整合性や公平性が担保されていない

こと、難病患者の DBが研究へ十分に利活用さ

れていないこと等が問題点として指摘されて

いる。これらの課題に対して、各分科会の活動

を通して以下のような考察を行った。 

① 普及・啓発分科会 

「指定難病制度の普及・啓発状況の把握お

よび普及・啓発のための方法論の開発」研究

（研究代表者：和田隆志）で実施した 5学会（日

本皮膚科学会、日本外科学会、日本腎臓学会日

本神経学会、日本小児科学会）を対象とした実

態調査にて、指定難病に対する普及啓発が進

んでいない現状が浮き彫りとなった。指定難

病の普及啓発が進んでいない 1 つの原因とし

て、「指定難病に該当する疾患であることを知

らないこと」が挙げられた。 

この課題を解決すべく、電子カルテシステムお

よび医事会計システムの改良に着手した。本研

究班での検討の結果、(1)医師、(2)患者、(3)医

療事務を対象とした改良を行った。このシステ

ムの稼働に伴い、3者の指定難病に対する普及・

啓発が進み、申請率の向上を始めとした指定難

病制度の普及・啓発に繋がることを期待する。 

また、前述の実態調査では「指定難病制度そ

のものに対する理解が不十分」であるという

問題点も指摘された。本研究班では、来年度よ

り開始が予定されている「患者申出制度」や

「臨床調査個人票の研究利用」に関する普及・

啓発のパンフレットの作成も実施した。これ

により患者の指定難病制度に対する関心が深

まり、申請率の向上の一翼を担うことを期待

する。 

 

②均霑化分科会 

本研究班において、新しい疾患群を作成し、

作成した新しい疾患群毎に整理した重症度分

類のモデルを提唱した。本検討により、各疾患

群に個別の重症度分類（NYHA分類、CKD分類、

Modified Medical Research Council 等）が適

応できる可能性を示した。さらに、指定難病全

体を通して、多くの疾患で、Modified Medical 

Research Council、Bathel Index、EQ5Dなど

の基準が適応できる可能性についても示した。

病変が複数の臓器に及ぶ疾患については、「そ

れぞれ臓器の共通の診断基準を用いて、複数

の診断基準の最も重症なものを助成基準とし

て採用する」という方法を考えた。今回の重症

度分類の考え方が取り入れられることで、疾

患群間の公平性が担保され、助成の公平性の

維持に繋がると考える。一方で、他の社会保障

給付制度との公平性、整合性も考慮すべきと

の意見もあり、重要な問題であると認識した。 

 

③DB分科会 

指定難病 DBの研究利用に関するニーズ調査

の結果から今後取り組むべき課題として、a)

悉皆性の担保、b)経年データへの対応、c)名寄

せについて、d)信頼性の確保、e)データ項目に

ついて、があると考え、以下の内容を考察した。 

a)悉皆性の担保 

軽症者登録の推進や web 入力など登録作業の

簡便化が重要と考えた。 

b)経年データへの対応 

同意書の変更、DB で紐づけなどが必要である

と考えた。 

c)名寄せについて 

他の行政 DBの動きと合わせて、名寄せに対応



 

できるように準備が必要であると考えた。 

d)信頼性の確保 

信頼性について客観的検証が必要であると考

えた。 

e)データ項目   

個別のデータ項目の研究的意義について客観

的検証が必要であると考えた。 

 本研究班で実施している feasibility 

studyは、同一患者における臨床調査個人票デ

ータと研究レジストリデータを突合し比較検

討することは初の試みであり、臨床調査個人

票データの信頼性やデータ項目の意義を検討

する上で、事実に基づく極めて重要な有用な

情報を得ることができると考える。そのため、

今後臨床調査個人票のデータ項目がどうある

べきかを検討するうえで重要な基本資料にな

ることが期待される。 

 

E. 結論 

本研究班では、現在の指定難病制度の課題

として考えられる①普及・啓発、②重症度分類

の整合性・公平性、③指定難病 DBのあり方と

研究への利活用について検討を行っている。

今年度、本研究班では、 

①普及・啓発分科会 

・指定難病告示病名と MEDIS病名の整合性 

・電子カルテおよび医事会計システムの改良 

・普及啓発パンフレットの作成 

②均霑化分科会 

・新しい疾患群分類の作成 

・疾患群毎に、均一化した重症度分類を作成す 

るためのモデル提唱 

③DB分科会 

・指定難病 DBの研究利用に関するニーズ調査

の実施 

・ HAM とウェルナー症候群を対象とした

feasibility studyの実施 

といった成果が得られた。 

これらの研究成果が活用されることで、指
定難病の普及・啓発の促進、公平な制度の担
保、DBの研究利用の促進に繋がることを期待

する。延いては、患者の福音に繋がることを
期待する。 
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