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機械学習を活用した診療情報の体系的な把握・分析に基づく、疾患との新たな関連性 

を発見するための研究   

 

研究代表者  金谷 泰宏 国立保健医療科学院・健康危機管理研究部 

 

研究要旨 

 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。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。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

ことで正確な診断が得られる多系統萎縮症(MSA)、脊髄小脳変性症(SCD)を取り上げ、人工知能に

よる診断プロセスの妥当性について検証を試みた。また、腎臓疾患についても初診時における臨

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。

人工知能による MSAの診断結果に関する検証では、SND及び OPCAはほぼ人工知能の診断結果と専

門医の判定は一致することが認められた。一方で、SDSは SNDと OPCAに含まれるものがそれぞれ

15%ずつ認められた。SCDに関しては、孤発性および痙性対麻痺でほぼ全数が専門医の診断と一致

したが、常優性では 80%、他遺伝性および常劣性は全数で専門医の診断の一致が認められず、孤

発、常優性及び痙性対麻痺に分類される等、診断プロセスにおける課題が示唆された。腎臓疾患

については、データベースの構築を行い、慢性化の指標を明らかにしたところである。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

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。 

 

Ｂ．研究方法 

B.1 研究計画 

初年度においては、厚生労働省における

特定疾患治療研究事業によって収集され

たデータベースを活用し、機械学習プロ

グラムを利用して神経難病のうち MSA を、
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腎臓疾患として顕微鏡的多発血管炎を対

象として調査票における登録項目と確定

診断との関係性について検討を行う（市

川）。さらに、機械学習によって得られた

各項目間の関連性について共分散構造分

析を用いて検証を行う（金谷）。欧米の登

録項目を参考に神経疾患及び腎臓疾患の

病態把握に向けたミニマムデータセット

を作成する（金谷、鈴木）。北海道大学病

院においては、Hokkaido Rare diseases 

Consortium for MSA (HoRC-MSA)を用い

て人工知能による診断プログラムの妥当

性の検証を行う（佐々木）。また、ミニマ

ムデータセットを用いた腎臓領域におけ

る症例データベースの構築を行う（眞野）。 

２年目においては、初年度における機械

学習の結果を踏まえ、神経疾患（14 疾患）

及び腎臓疾患（３疾患）を対象とした診

断プログラムの構築を行う（市川）。さら

に、機械学習により登録項目の妥当性を

検証し、神経疾患及び腎臓疾患に対する

ミニマムデータセットを構築する（金谷）。

北海道大学病院及び順天堂大学革新的医

療技術開発研究センターにおいて機械学

習による診断アルゴリズムの検証を行う

（佐々木、眞野）。 

３年目においては、２年次に設計した神

経疾患及び腎臓疾患の診断プログラムの

改修と検証を行う（市川）。２年次までの

研究で明らかになった予後因子をアウト

カムとして登録項目との関連性を共分散

構造分析により明らかにする（金谷）。北

海道大学病院及び順天堂大学革新的医療

技術開発研究センターにおいてミニマム

データセット、診断プログラムの実装を

行う（佐々木、眞野）。 

 

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）。また、地域における神経疾患のデー

タベースとして平成 27 年度より AMED の

研究支援を受けて開始された Hokkaido 

Rare diseases Consortium for MSA 

(HoRC-MSA) との連携を図る。 

 （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 神経難病データベースの構築 

神経難病に関しては、2004〜08 年度ま

で厚生労働省特定疾患調査解析システム

に登録のあった脊髄小脳変性症（SCD）

の新規登録症例 7,073 例、多系統萎縮症

(MSA)の新規登録症例 4,949 例のデータ

クリーニングを行い解析用のデータベー

スを構築した。 

C.2 人工知能エンジンの設計 

機械学習用ライブラリ Chainer（https 

://chainer.org）を用いて３層構造から

なるニューラルネットワークを構築し

た。 

C.3 人工知能による神経難病の解析 

ミニマムデータ・セットとして、神経分

野に関して試行的に①初発症状、②発病

様式・経過、③神経学的初見、④画像所

見、⑤生活状況の各項目（Neurol Med 

Chir, 2017)を選択し、機械学習による

自動診断を試みた。多系統萎縮症

（MSA）としてデータが揃っている 3577

例（SND904 例,SDS387 例,OPCA2116 例）

を用いて、各 10 例をテスト用データと

して残る 3347 例で機械学習を行った。

機械学習と専門医との診断一致率は

SND97%、SDS 71%、OPCA88%であった（表

１）。 

 

表１ MSA 機械学習結果 
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脊髄小脳変性症（SCD）に関しては、デ

ータが揃っている 7073 例を対象とし

た。内訳として、孤発型 SCD(sSCD)2793

例、常染色体優性 SCD（AD_SCD）1537

例、常染色体劣性 SCD（AR_SCD）69 例、 

その他遺伝型（Other_SCD）60 例、痙性

対麻痺（SP）373 例を用いた。結果とし

て、sSCD 95%、AD_SCD 86%、AR_SCD 

0%、Other SCD 0%、SP 83%と AR_SCD と

その他遺伝型を除く SCD については 80%

を超える正確性を持って専門医と診断結

果が一致した。 

 

表２ SCA 機械学習結果 

 

 

C.4 腎疾患データベースの構築 

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。 

C.5 膠原病に伴う腎障害の予測 

 特定疾患調査解析システムより 2004-

2008 年度に申請があった症例のうち、2

年以上連続更新し、初年度において血液

透析未実施である 24,591 例を対象とし

て、機械学習により患者毎の人工透析の

必要性の是非について検証を試みた。し

かしながら、人工透析を必要とした症例

は全体の 0.76%にとどまり、機械学習に

より人工透析の必要の可否について示す

に至らなかった。 

 

Ｄ．考察  

D.1 診断基準 

診断基準とは、臨床所見、検査所見、画

像所見、鑑別診断等の様々な客観的な視

点から一定の共通する要素を持ち合わせ

た疾患の集団を捉えるために研究者の合

意に基づいて設定される。このため、新

たな検査法の出現に伴い、診断基準は見

直される。とりわけ、数が少ない稀少疾

患においては、数が少ないことから対象

とする集団の全容を把握することは難し

く、発症からの時間経過、何らかの介入

により臨床病態は大きく修飾される。こ

れが結果として確定診断を遅らせる原因

ともなっている。そこで、本研究では、専

門医が現行の診断基準で「ほぼ確定」以

上の判断を下し、国としてデータ登録を

行ってきた特定疾患治療研究事業対象疾

患を対象に、登録時の臨床調査個人票デ

ータを用いて、機械的に過去の診断プロ

セスを学習させることで、神経難病の多

系統萎縮症（MSA）及び脊髄小脳変性症

(SCA)の診断が可能かについて検証を試

みた。 

D.2 人工知能の設計と課題 

人工知能として Chainer を用いたが、当

初２層で構築したものの回答を導くこと

が困難であり、最終的には３層構造とし

た。加えて、機械学習を行う上で、欠損の

多いデータは除外するか、欠損した情報

を補完する必要がある。また、今回の検

証では、臨床調査個人票のデータを用い

たが、北海道大学における MSA のデータ

ベース（HoRC-MSA）に使用されている患

者レコードの構造、使用されている各項

目と必ずしも１対１で対応しておらず、

事後、本システムの普及を図る上で、患

者レコードの標準化が不可欠であると考

えられた。さらに、今回使用したデータ

ベースにおいて、臨床調査個人票におい

て、開眼時立位能力の項目として。「支持

なしで立位可能な場合」と「自力立位不
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可能な場合」の双方を選択しているケー

スが相当数散見された。このようなケー

スをそのまま機械学習にかけた場合、誤

った解釈を招くこととなるため、論理的

な個人票の設計が求められる。 

D.3 MSA 及び SCD の解析結果 

MSA 及び SCD の解析に介して、解析に適

さない症例が、MSA で 4949 例中 1372 例、

SCDで 7073例中 2241例が認められる等、

今後の人工知能の実装における課題であ

る。今回の検証で、とりわけ欠損値が多

い画像情報を外した場合、診断一致率は

70%にも満たない等、データによって大き

く影響するもの、そうでないものの判別

を進める必要がある。我々が設計した人

工知能による MSA の診断結果に関する検

証では、SND 及び OPCA はほぼ人工知能の

診断結果と専門医の判定は一致すること

が認められた。一方で、SDS は SND と OPCA

に含まれるものがそれぞれ 15%ずつ認め

られた。SCD に関しては、sSCD、AR_SCD、

SP でほぼ全数が専門医の診断と一致した

が、他遺伝性および常劣性は全数で専門

医の診断の一致が認められず、多くの症

例が、孤発、常優性に分類される等、診断

プロセスにおける課題が示唆された。 

D.4 腎臓領域への応用 

SLE 症例を用いて、人工透析が将来的に

必要とされるか否かについて、機械学習

による予測の可能性を検証した。課題と

して、全症例 24,591 例のうち人工透析を

必要とした症例は 186 例と機械学習に足

りる症例数を得ることができず、予測に

は至らなかった。一方で、cox ハザード解

析により、合併症として感染症、高血圧

症、免疫抑制剤使用、血小板減少（10 万

/mm3 以下）、0.5g/日以上の持続性蛋白尿 

が人工透析症例との関連性が高いことが

示されることから、入力条件を絞ること

で再度、人工知能による予後予測につい

て再検討を試みる。 

 

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診断が得られ

る多系統萎縮症(MSA)、脊髄小脳変性症

(SCA)を取り上げ、人工知能による診断プ

ロセスの妥当性について検証を試みた。

また、腎臓疾患についても初診時におけ

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

いて検証を試みたが、症例数が極めて少

なく結果を得ることはできなかった。 

 

Ｆ．健康危険情報 

  なし 
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人工知能を用いた診断アルゴリズムの設計に関する研究   

 

分担研究者  市川 学  芝浦工業大学システム理工学部環境システム学科 准教授 

 

研究要旨 

 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診断が得

られる多系統萎縮症(MSA)、脊髄小脳変性症(SCA)を取り上げ、人工知能による診断プロセスの妥

当性について検証を試みた。我々が設計した人工知能による MSAの診断結果に関する検証では、

SND及び OPCAはほぼ人工知能の診断結果と専門医の判定は一致することが認められた。一方で、

SDS は SND と OPCA に含まれるものがそれぞれ 15%ずつ認められた。SCA に関しては、孤発性およ

び痙性対麻痺でほぼ全数が専門医の診断と一致したが、常優性では 80%、他遺伝性および常劣性

は全数で専門医の診断の一致が認められず、孤発、常優性及び痙性対麻痺に分類される等、診断

プロセスにおける課題が示唆された。腎疾患の予後予測について、全身性エリテマトーデス症例

を用いて合併症としての人工透析に依存するリスクを予測できるか検証を試みた。 

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。 

 

Ｂ．研究方法 

B.1 研究計画 

初年度においては、厚生労働省における特定疾患

治療研究事業によって収集されたデータベースを

活用し、機械学習プログラムを利用して神経難病

のうちMSAを、腎臓疾患として顕微鏡的多発血管

炎を対象として調査票における登録項目と確定診

断との関係性について検討を行う。さらに、機械

学習によって得られた各項目間の関連性について

共分散構造分析を用いて検証を行う。 

２年目においては、初年度における機械学習の結

果を踏まえ、神経疾患（14疾患）及び腎臓疾患（３

疾患）を対象とした診断プログラムの構築を行う。 

３年目においては、２年次に設計した神経疾患及

び腎臓疾患の診断プログラムの改修と検証を行う。

２年次までの研究で明らかになった予後因子をア

ウトカムとして登録項目との関連性を共分散構造

分析により明らかにする。 

 

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） 

該当なし 

 

Ｃ．研究結果 

C.1 神経難病データベースの構築 

神経難病に関しては、2004〜08年度まで厚生労

働省特定疾患調査解析システムに登録のあった脊

髄小脳変性症（SCD）の新規登録症例7,073例、

多系統萎縮症(MSA)の新規登録症例4,957例のデ

ータクリーニングを行い解析用のデータベースを

構築した。 
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C.2 人工知能エンジンの設計 

機械学習用ライブラリChainer（https 

://chainer.org）を用いて３層構造からなるニュ

ーラルネットワークを構築した。 

 

C.3 人工知能による神経難病の解析 

ミニマムデータ・セットとして、神経分野に関し

て試行的に①初発症状、②発病様式・経過、③神

経学的初見、④画像所見、⑤生活状況の各項目

（Neurol Med Chir, 2017)を選択し、ニューラル

ネットワークによる解析を試みた。多系統萎縮症

としてデータが揃っている3577例（SND894

例,SDS377例,OPCA2106例）を用いて、各10例を

テスト用データとして残る3347例で機械学習を

行った。この中でデータ欠損値が多い画像診断の

有無が診断一致率（専門医の診断とAIの診断が

一致）に与える影響を評価できた。画像診断無し

の場合、一致率はSND64%、SDS 0%、OPCA85%であ

ったが、有りの場合、SNDとOPCAは90%、SDSは

70%まで向上した。このようにMSAでは画像診断

の有無が大きく診断結果に影響することが認めら

れた。一方、SCDに関しては、画像診断の結果の

有無にかかわらず、常劣型は一致率が0%にとど

まるなど、疾患毎で大きく異なる結果となってい

る。この背景として機械学習可能な症例数が少な

いことがあげられる。 

C.4 人工知能による予後予測に関する検証 

 2004〜2008年度に申請のあった全身性ループ

スエリテマトーデス（SLE）患者のうち、2年以

上連続で更新され、かつ、初年度に人工透析未実

施症例24,591例を用いて機械学習を試みた。な

お、これらの症例のうち人工透析を必要とした症

例は186例（0.76%）と著しく少ないことから結

果を得ることはできなかった。 

Ｄ．考察  

D.1 人工知能の構築 

人工知能としてChainerを用いたが、当初２層で

構築したものの回答を導くことが困難であり、最

終的には３層構造とした。加えて、機械学習を行

う上で、欠損の多いデータは除外するか、欠損し

た情報を補完する必要がある。また、今回の検証

では、臨床調査個人票のデータを用いたが、北海

道大学におけるMSAのデータベース（HoRC-MSA）

に使用されている患者レコードの構造、使用され

ている各項目と必ずしも１対１で対応しておらず、

事後、本システムの普及を図る上で、患者レコー

ドの標準化が不可欠であると考えられた。さらに、

今回使用したデータベースにおいて、臨床調査個

人票において、開眼時立位能力の項目として。「支

持なしで立位可能な場合」と「自力立位不可能な

場合」の双方を選択しているケースが相当数散見

された。このようなケースをそのまま機械学習に

かけた場合、誤った解釈を招くこととなるため、

論理的な個人票の設計が求められる。 

D.2 MSA及びSCDの解析結果 

MSA及びSCDの解析に介して、解析に適さない症

例が、MSAで4949例中1372例、SCDで7073例中

2241例が認められる等、今後の人工知能の実装に

おける課題である。今回の検証で、とりわけ欠損

値が多い画像情報を外した場合、診断一致率は

70%にも満たない等、データによって大きく影響す

るもの、そうでないものの判別を進める必要があ

る。我々が設計した人工知能によるMSAの診断結

果に関する検証では、SND及びOPCAはほぼ人工知

能の診断結果と専門医の判定は一致することが認

められた。一方で、SDSはSNDとOPCAに含まれる

ものがそれぞれ 15%ずつ認められた。SCD に関し

ては、孤発性および痙性対麻痺でほぼ全数が専門

医の診断と一致したが、常優性では 80%、他遺伝

性および常劣性は全数で専門医の診断の一致が認

められず、孤発、常優性及び痙性対麻痺に分類さ

れる等、診断プロセスにおける課題が示唆された。 

D.3 人工知能による予後予測 

 本研究においては、腎障害を伴う膠原病として

SLEを対象としたが、機械学習すべき症例が0.76%

と極めて少なく、入力値から人工透析を必要とす

る症例であるとする考え方は否定された。 
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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診断が得られる

多系統萎縮症(MSA)、脊髄小脳変性症(SCD)を取り

上げ、人工知能による診断プロセスの妥当性につ

いて検証を試みた。この中で、特記すべきは、常

染色体優性SCDについては、機械学習によって高

い専門医との診断一致率が認められ、これは、今

日の診断基準が論理的であると言える。一方で、

常染色体劣性とその他遺伝型は、症例数が少ない

ことも影響しているが、遺伝子型と表現型がマッ

チしていない可能性が示唆される。背景として、

家族歴情報の欠損など、遺伝子型を決める重要な

要素に欠損が多いことも課題であると考えられた。

今後は、症例数を広げるとともに、2009年度以降

の新しい症例情報の活用を試みる 

膠原病に伴う腎不全の可能性を予測可能かにつ

いて検証を試みたが、症例数が極めて少なく、人

工透析の導入の必要性を予測する手法、対象疾患

の見直しが必要と考えられた。 

 

Ｆ．健康危険情報 

  なし 

 

Ｇ．研究発表 

 1.  論文発表 

1) 金谷泰宏、市川学. 超スマート社会で医療ニー

ズに応え続けるためには何が必要か-IoT, AI

を活用した災害医療の研究・開発を主に. 新医

療. 2018 June; No.522: pp18-21. 

 

2.  学会発表 

（発表誌名巻号・頁・発行年等も記入） 

  なし 
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なし 

2. 実用新案登録 

なし 

3. その他 
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HoRC-MSA の構築と人工知能の検証   

 

分担研究者  佐々木 秀直 北海道大学大学院・神経内科学 特任教授 

 

研究要旨 

 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。本研究は北海道における多系統萎縮症の自然

史・疫学・レジストリを構築することを目的とする。北海道大学神経内科Hokkaido Rare disease 

Consortium for MSA（HoRC-MSA）事務局（以下、事務局）としてデータ収集を行う。収集したデ

ータは事務局、北海道大学病院臨床研究開発センターデータ管理部門（以下、データセンター）

で情報共有し、事務局とデータセンターで患者リストを作成する。決められた手順に従い意向確

認書類にて本研究に参加を希望する意思が示された被検者には説明同意文書および調査票を送

付し、被験者（及び必要に応じ家族）から同意を得た上で研究を進める。参加に同意した被験者

は担当医へ調査票を渡し、担当医は調査票に記載をした上で、被験者に返却する。その後、被験

者は事務局へ調査票を返送することとなる（スクリーニング調査）。スクリーニング調査を完了し

た被験者に対して以後年1回多系統萎縮症に関する調査書類を送付し、被験者・家族及び担当医

に必要事項を記載してもらった上で、事務局に返送してもらいデータを集積する。データセンタ

ーで保管されているデータをもとに、教師データを作成する。 

 

Ａ．研究目的 

北海道は単一の行政組織であり、MSA患者の北

海道外への移動が少なく、患者数も平成 26 年

度では 647人と多い。その多くが専門医により

診療されている。このような背景がある質の高

い母集団を通じて、今後の医療研究基盤を担う

コホートを構築する。それをもとに、日本人独

自の前向き自然歴を収集する。自然歴に影響す

る因子として性別、病型、発症年齢、罹病期間、

居住地、医療環境の関与を検討する。基本デー

タは HoRC-MSA データベースおよび指定難病デ

ータを活用するが、近年は進行例でないと認定

されない傾向となったことが問題点であるた

め、本課題では指定難病の認定基準に満たない

症例についても積極的に登録を推奨する。この

コホートの構築により、人工知能向けの教師デ

ータの作成につながる。 

 

Ｂ．研究方法 

北海道大学神経内科 Hokkaido Rare disease 

Consortium for MSA（HoRC-MSA）事務局（以下、

事務局）としてデータ収集を行う。収集したデ

ータは事務局、北海道大学病院臨床研究開発セ

ンターデータ管理部門（以下、データセンター）

で情報共有し、事務局とデータセンターで患者

リストを作成する。決められた手順に従い意向

確認書類にて本研究に参加を希望する意思が

示された被検者には説明同意文書および調査

票を送付し、被験者（及び必要に応じ家族）か

ら同意を得た上で研究を進める。参加に同意し

た被験者は担当医へ調査票を渡し、担当医は調

査票に記載をした上で、被験者に返却する。そ

の後、被験者は事務局へ調査票を返送すること

となる（スクリーニング調査）。スクリーニング

調査を完了した被験者に対して以後年1回多系

統萎縮症に関する調査書類を送付し、被験者・

家族及び担当医に必要事項を記載してもらっ

た上で、事務局に返送してもらいデータを集積

する。 
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 （倫理面への配慮） 

多系統萎縮症病患者レジストリ構築、2014年 6

月～2023 年 3 月。2016 年 6 月に北海道大学病

院における自主臨床研究審査委員会を通過（番

号：自 013-0208）。 

 

Ｃ．研究結果 

2017年 10月 31日までに155例のMSA症例の同

意を得ることができた。147 例が診断基準を満

たし、MSA-Cは85 例(58%)であった。110例(75%)

が MSA ほぼ確実例とされた。82 例(56%)が、歩

行困難(UMSARS part IV≧4) であった。93例

(63%)において taltirelin 、protirelin が使

用され、ADL は、使用例と未使用例で UMSARS 

part IV により、使用群 3.4に対して、未使用

例 3.8であった。55例（37%）で L-dopaが使用

され、ADL は、使用例 3.8 に対して未使用例は

3.3 であった。タルチレリン、プロチレリンは

比較的 ADLが保たれている患者に使用され、L-

ドーパは進行例に使用される傾向が示された。

また、図１に HoRC-MSA における症例登録の状

況について示す。2019 年 1 月 31 日までの間、

登録のあった174例のうち 165例について診断

基準、日常生活動作（ADL）について評価を行っ

た。平均年齢は 66.4±11.0歳であった。内訳と

して MSA-Cは、MSA-Pの約２倍、57%が歩行障害

を伴っていた。2019年 2月の時点で、26の登録

例が 4年間の観察となっている。UMSARS part2

は年間で 2から 5ポイントの増加を示した。 

 

図１ HoRC-MSA における症例登録の状況 

 

Ｄ．考察  

 本研究で得られたデータを人工知能で処理

するにあたり、特定疾患治療研究事業として登

録が求められている項目、さらに項目における

質問内容に乖離が認められた。すなわち、HoRC-

MSA においては、一次スクリーングとフォロー

の２段階での情報登録を求めているが、特定疾

患治療研究事業の新規に相当する一次スクリ

ーングにおける共通項目としては、:自律神経

基準、運動失調基準、パーキンソン症状基準、

尿失禁、尿意切迫、頻尿、残尿、勃起不全、臥

位血圧/立位血圧（収縮期・拡張期）、小脳性構

音障害、四肢失調、筋強剛、振戦、姿勢反射障

害、動作緩慢、レボドパ内服歴、他の抗パーキ

ンソン病薬、ADL があげられるが、画像所見は

フォローに含まれる等、データの再構成の必要

が示唆された。国登録データにおいても、重複

する項目が含まれていることから、機械学習に

より登録からの年数に応じたADLの推計は可能

と考えられる。 

 

Ｅ．結論 

MSA の診断に必要とされる教師データとして

147 例を集めることができた。一方で、特定疾

患治療研究事業における登録項目との接合を

図る上で、データの互換性の検証の必要性が示

唆された。加えて、国データを参考に機械学習

による ADLの推計は可能と考えられた。 

 

Ｆ．健康危険情報 

  なし 

 

Ｇ．研究発表 

 1.  論文発表 

1) Shirai S, Yabe I, Takahashi-Iwata I, 

Matsushima M, Ito YM, Takakusaki K, 

Sasaki H. The responsiveness of 

triaxial accelerometer measurement of 

gait ataxia is higher than that of the 

scale for the assessment and rating of 

ataxia in the early stages of 

spinocerebellar degeneration. 

Cerebellum. 2019 Apr 16. doi: 

10.1007/s12311-019-01025-5. 

2) Uwatoko H, Hama Y, Iwata IT, Shirai S, 

Matsushima M, Yabe I, Utsumi J, Sasaki H. 

Identification of plasma microRNA expression 
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changes in multiple system atrophy and 

Parkinson's disease. Mol Brain, 2019; 12(1), 49.  

 

2.  学会発表 

（発表誌名巻号・頁・発行年等も記入） 

1) 松島理明、佐久嶋 研、矢部一郎、金谷泰宏 、

大野浩太、松岡 健、片山隆行、上杉春雄、

佐光一也、武井麻子、下濱 俊 、佐藤典宏 、

菊地誠志 、佐々木秀直. 北海道における

多系統萎縮症レジストリ研究: HoRC-

MSA2014-2018. 日本神経学会北海道地方

会.  

 

Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 

  （予定を含む。） 

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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別添４  
厚生労働科学研究費補助金（臨床研究等 ICT 基盤構築・人工知能実装研究事業） 

分担研究報告書 
 

  腎疾患における診療情報の標準化   

分担研究者  眞野 訓   順天堂大学革新的医療技術開発研究センター 准教授 

 

 

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。 

 

Ｂ．研究方法 

B.1 研究計画 

初年度においては、厚生労働省における特定

疾患治療研究事業によって収集されたデータ

ベースを活用し、腎臓疾患の病態把握に向けた

ミニマムデータセットを作成する。また、ミニ

マムデータセットを用いた腎臓領域における

症例データベースの構築を行う。 

２年目においては、初年度における機械学習の

結果を踏まえ、腎臓疾患に対するミニマムデー

タセットを構築する。順天堂大学革新的医療技

術開発研究センターにおいて機械学習による

診断アルゴリズムの検証を行う。 

３年目においては、２年次に設計した腎臓疾患

の診断プログラムの改修と検証を行う。また、

順天堂大学革新的医療技術開発研究センター

においてミニマムデータセット、診断プログラ

ムの実装を行う。 

 

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 

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。 

 

Ｄ．考察  

研究要旨 

 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。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。本研究においては、特定疾患治療研究事業対象疾患のうち、腎機能を障

害する疾患を取り上げ、初診時における臨床所見と検査所見から慢性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。今年度においては、腎臓疾患については、データベー

スの構築を行い、慢性化の指標を明らかにしたところである。 
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腎臓に関しては、神経難病と異なり、診断その

ものを機械学習するのではなく、長期的な予後

観察（本研究では観察期間は最大 3年間）で人

工透析に至った症例を 1として、状況が維持さ

れているものをその他2として機械学習にかけ

ることで、重症化するケース、そうでないケー

スを予測することが可能となる。 

 

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。 

 

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 

（発表誌名巻号・頁・発行年等も記入） 

なし 

 

Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 

  （予定を含む。） 

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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別添４ 
 

厚生労働科学研究費補助金（臨床研究等 ICT 基盤構築・人工知能実装研究事業） 
分担研究報告書 

 
  腎疾患における診断アルゴリズムの検証   

 
分担研究者  鈴木祐介 順天堂大学医学部大学院医学研究科腎臓内科学講座 教授 

佐藤洋子 防衛医科大学校防衛医学研究センター医療工学研究部門 助教 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
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、

研究要旨 
 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。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。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、人工知能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。 
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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。 
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