
別添１ 
 
 
 

 
 

厚生労働科学研究費補助金 

免疫・アレルギー疾患政策研究事業 

 

 

難治性・希少免疫疾患におけるアンメットニ

ーズの把握とその解決に向けた研究 

令和 2年度 総括・分担研究報告書 

 

 
 

 

 

 

 

 

 

研究代表者 

宮前 多佳子 

 

令和 3 年（2021 年）3 月 
 

 

 



別添２ 
 

目 次 

 

Ⅰ. 総括研究報告書 ········································································· 1 

宮前 多佳子（東京女子医科大学医学部 准教授） 

Ⅱ. 分担研究報告書 

1. 図書館検索による自己免疫疾患・血管炎症候群・自己炎症疾患のアンメットニーズ探索研究 ········ 12 

研究分担者：  

森 雅亮 東京医科歯科大学大学院 医歯学総合研究科 教授 

山路 健 順天堂大学大学院 医学研究科 寄附講座教授 

吉藤 元 京都大学 医学部附属病院 免疫・膠原病内科 病院講師 

西小森 隆太 久留米大学 医学部小児科 教授 

岸田 大 信州大学 医学部附属病院 助教 

井澤 和司 京都大学大学院 医学研究科発達小児科学 助教 

研究協力者：  

山﨑 晋 順天堂大学附属病院 順天堂医院 小児科・思春期科 非常勤助教 

松下 雅和 順天堂大学 医学部膠原病内科学講座 准教授 

盛一 享徳 国立成育医療研究センター研究所 小児慢性特定疾病情報室 室長 

神戸 直智 京都大学大学院 医学研究科・医学部皮膚科学 特定准教授 

伊藤 (滝本 ) 莉
子 

京都大学大学院 医学研究科皮膚科学教室 大学院生 

松田 智子 関西医科大学 皮膚科学教室 助教 

市川 貴規 信州大学 医学部付属病院 脳神経内科、リウマチ・膠原病内科 助教 

田中 孝之 日本赤十字社大津赤十字病院 小児科 副部長 

 

2. アンメットニーズ（UMN）検証を目的としたナショナルデータベース（NDB）および小児慢性特定疾病・指定

難病データベースによる医療実態の把握に関する研究 ··········································· 26 

研究分担者：  

井上永介 昭和大学 統括研究推進センター 教授 

研究協力者：  

井上祐三朗 千葉県こども病院 アレルギー・膠原病科 主任医長 

酒井良子 東京女子医科大学病院 膠原病リウマチ内科学講座 特任助教 

清水正樹 東京医科歯科大学 小児地域成育医療学講座 講師 

杉原毅彦 東京医科歯科大学 医歯学総合研究科 生涯免疫難病学講座 准教授 

田中孝之 日本赤十字社大津赤十字病院 小児科 副部長 

松下雅和 順天堂大学 医学部膠原病内科学講座 准教授 

光永可奈子 千葉県こども病院 アレルギー・膠原病科 医員 



3. 製薬企業・保険者のアンメットニーズの探索研究 ··············································· 28 

研究分担者：  

森 雅亮 東京医科歯科大学大学院 医歯薬学総合研究科 教授 

吉藤 元 京都大学 医学部附属病院 免疫・膠原病内科 病院講師 

研究協力者：  

菊地主税 日本製薬工業協会 医薬品評価委員会 

 

4. P R O（ p a t i e n t  r e p o r t e d  o u t c o m e）の検討と I C T ( i n f o r m a t i o n  a n d  

t e c h n o l o g y )化に関する研究  ························································ 33 

研究分担者：  

平野 亨 大阪大学大学院 医学系研究科 講師 

森 雅亮 東京医科歯科大学大学院 医歯薬学総合研究科 教授 

山路 健 順天堂大学大学院 医学研究科 寄附講座教授 

吉藤 元 京都大学 医学部附属病院免疫・膠原病内科 病院講師 

宮前 多佳子 東京女子医科大学 医学部 准教授 

西小森 隆太 久留米大学 医学部小児科 教授 

井澤 和司 京都大学大学院 医学研究科発達小児科学 助教 

岸田 大 信州大学 医学部附属病院 助教 

研究協力者：  

井上祐三朗 千葉県こども病院 アレルギー・膠原病科 主任医長 

住友 秀次 神戸市立医療センター中央市民病院 総合内科 医長 

楢崎 秀彦 日本医科大学 小児科学教室 准教授 

神戸 直智 京都大学大学院医学研究科・医学部皮膚科学 特定准教授 

横川 直人 日野市立病院 総合研究科 部長／東京都立多摩総合医療センター リウマチ膠原病科 医長 

井上 満代 兵庫医療大学看護学部看護学科 講師 

向井 知之 川崎医科大学附属病院 リウマチ･膠原病教室 准教授 

川邊 智宏 東京女子医科大学膠原病リウマチ痛風センター小児リウマチ科 後期臨床研修医 

盛一 享徳 国立成育医療研究センター研究所 小児慢性特定疾病情報室 室長 

Ⅲ．刊行物一覧 ·········································································· 36 

 



別添３ 

 

 

 

 

 

 

 

 

Ⅰ. 総括研究報告 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



1 
 

令和２年度厚生労働科学研究費補助金 難治性疾患等政策研究事業 

（免疫アレルギー疾患等政策研究事業(免疫アレルギー疾患政策研究分野)） 

総括研究報告書 

 

難治性・希少免疫疾患におけるアンメットニーズの把握とその解決に向けた研究 

 

研究代表者 宮前多佳子 

東京女子医科大学膠原病内科学講座 准教授 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

研究要旨  

本研究は、難治性・希少免疫疾患の患者代表を含めた各医療利害関係者におけるアンメットニーズ(UMN)の

全容を明らかにし、患者集団の UMN を ICT（Information and Communication Technology）を活用して国

際標準指標を集積、「見える化」し、地域格差を含めた把握とその解決に向け疫学研究、普及啓発、小児

成人期移行医療の推進に反映させることができる方法論を確立することを目標とする。対象とする難治性・

希少免疫疾患を、1)自己免疫疾患（成人移行若年性特発性関節炎、若年性特発性関節炎（JIA）・関節リウ

マチ（RA）を含む難治性自己免疫疾患）、2)血管炎症候群（高安動脈炎（TAK））、3).自己炎症疾患に分

類し分担班を設置した。関連する患者会として、1)膠原病友の会、あすなろ会(若年性特発性関節炎患者

会)、2)あけぼの会（高安動脈炎患者会）、3)クリオピリン関連周期熱症候群(CAPS)患者・家族の会、自己

炎症患者友の会が分担班に所属し参画した。今年度は各疾患班が共同で、図書館検索による UMN 探索、想

定される UMN の検証を目的とした各対象疾患の診療実態に関する大規模データベース(DB)解析、各医療利

害関係者のうち、製薬会社・保険者の UMN の把握、 本研究の患者 UMN評価に使用可能かつ、将来的に活用

可能な客観的評価指標の探索に従事した。主な結果は以下の通りである。 

1. 図書館検索による自己免疫疾患・血管炎症候群・自己炎症疾患のアンメットニーズ探索研究 

代表的な自己免疫疾患・血管炎症候群・自己炎症性疾患において UMN を把握すること、ならびにどのよう

な調査が行われているのかを把握する目的に、文献検索を行った。全文レビューは次年度予定であるが、

現時点でそれぞれの疾患毎の UMN に関する情報をある程度収集できた。疾患やそれぞれの報告により調査
内容や指標が異なるため、単純な比較は困難であると考えられた。本研究班ではある程度統一した指標に
より QOL 評価を行うことが必要であると考えられた。  

2. アンメットニーズ（UMN）検証を目的としたナショナルデータベース（NDB）および小児慢性特定疾病・

指定難病データベースによる医療実態の把握に関する研究 

疾患特異的、疾患共通の UMN 案を選定し、NDBのみ、小児慢性・指定難病データでのみ、双方で検証するも

の、に分類し各 DB の申請を行った。厚労省による NDB の審査は、JIA/RA、TAK、CAPS は 2021 年 3 月に行

われた審査結果を待っている状況である。全身性エリテマトーデスと抗リン脂質抗体症候群についても 6

月に審査予定である。指定難病患者・小児慢性特定疾病児童等データはデータ利用が 3月に許可された。 

3. 製薬会社・保険者のアンメットニーズの探索研究 

日本製薬工業協会（製薬協）の医薬品評価委員とともに、成人、小児領域に分別して難治性・希少免疫疾

患の UMN に関するアンケート案を作成し、調査医薬品評価委員である 72 社代表に委託し、各企業に属する

個人に対し Web による調査を実施した。調査に同意した製薬企業社員 203 名から回答を得た。記述回答に

ついて研究協力者の所属する製薬協を交えて詳細な解析を行う予定である。 

4. PRO(patient reported outcome)の検討と ICT 化に関する研究 

包括的 QOL 尺度について、日本語版の妥当性検証が終了しているもの、既報告との比較検討が可能である

もの、本邦における標準値が公表されているもの、などの条件を検討し、小児領域では KINDL、EQ-5D-Y、

PedsQLを成人領域では、SF36v2および EQ-5D-3L/5Lを選定した。小児・成人領域における共通 QOL尺度の

適用は、年齢により最適な質問項目が異なること、小児では日本語版の妥当性検証が完了している尺度が

少ないことより困難と判断された。 

次年度、図書館検索による UMN の報告実態、製薬企業・保険者らの UMN 結果をもとに患者集団を対象とし

た UMN把握のための調査を選定した PROを用い、ICT化可能なものは適用して実施する予定である。 
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A. 研究目的 

小児リウマチ医が関与する疾患群は、成人リ

ウマチ医と同様にリウマチ性疾患、自己免疫疾

患、自己炎症疾患の疾患概念で大別されるが、

両者が取り扱う疾患や病態には相違がある。こ

れら疾患群は病態に免疫過剰という共通項があ

り、その治療は生物学的製剤等の新規薬剤の登

場と病態解明により飛躍的に進歩したが、既存

治療で疾患制御が困難で有効な新規治療が望ま

れる難治例はなお存在する。また、自己炎症疾

患は近年の遺伝子診断技術の向上と普及があり

ながら、診断や治療指針が明らかにできない例

が数多いという問題点を抱えている。これら難

治性・希少免疫疾患患者では、医療の内容、質

や医療費のみならず、食事や運動、睡眠などの

日常生活、妊娠・就学などのライフイベント等、

様々な場面においてアンメットニーズ(UMN)が

存在するが、その現状は必ずしも十分に把握さ

れていない。小児リウマチ性疾患を含むすべて

の小児発症慢性疾患症例で、原疾患もしくはそ

の合併症、後遺症を抱えたまま成長し、思春期、

成人期を迎える症例は、医療の進歩に伴い増加

傾向を呈している。小児リウマチ医が関わる疾

患領域では成人発症例と異なる病態や医療問題

を有することより、特有の UMN が存在すると推

察される。本研究では、難治性・希少免疫疾患

の患者代表を含めた各医療利害関係者における

UMNの全容を明らかにし、患者集団の UMN を ICT

（Information and Communication Technology）

を活用して国際標準指標を集積、「見える化」

し、地域格差を含めた把握とその解決に向け疫  

学研究、普及啓発、小児成人期移行医療の推進

に反映させることができる方法論を確立するこ

とを目標とする。 

今年度は、1.図書館検索による UMN 探索、2.

想定される UMN の検証を目的とした各対象疾

患の診療実態に関する大規模データベース

(DB)解析、3. 各医療利害関係者のうち、製薬

会社・保険者の UMN の把握、 4.本研究の患者

UMN 評価に使用可能かつ、将来的に活用可能

な客観的評価指標の探索に従事した。 

 

B. 研究方法 

本研究では対象とする難治性・希少免疫疾

患を、1).自己免疫疾患（成人移行若年性特発

性関節炎、若年性特発性関節炎・関節リウマ

チを含む難治性自己免疫疾患）、2).血管炎症

候群（高安動脈炎）、3).自己炎症疾患に分類

し分担班を設置した。各疾患領域の特性によ

り UMN の相違が推察されることを分担班設置

の背景とする。関連する患者会（患者代表者）

として、1).膠原病友の会、あすなろ会(若年

性特発性関節炎患者会)、2).あけぼの会（高

安動脈炎患者会）、3).クリオピリン関連周期

熱症候群(CAPS)患者・家族の会、自己炎症患

者友の会が分担班に所属し参画した。各疾患

班が以下の４研究を共同で行った。 

 

1. 図書館検索による自己免疫疾患・血管炎症
候群・自己炎症疾患のアンメットニーズ探索
研究：自己免疫疾患・血管炎の 10疾患；全身
性エリテマトーデス（SLE）、皮膚筋炎、若年性
特発性関節炎、成人スチル病、抗リン脂質抗
体症候群、混合性結合組織病、シェーグレン
症候群、強皮症（SSc）、ベーチェット病、高安
動脈炎、の 10 疾患に UMN と関連する 24 語を
組み合わせ、本邦からの報告に限定し Pubmd
における文献検索を行った。海外文献の検索
として、対象疾患に関連がありかつ unmet 
needs をタイトルに含むに関する文献を全文
レビューの対象とした。自己炎症性疾患の 3
疾患（クリオピリン関連周期熱症候群、家族
性地中海熱、ブラウ症候群）においては報告
数が少ないため、上記検索語により患者の生
活の質に係る文献に関して、期間を限定せず
また、本邦に限定しない検索を行った。各疾
患専門家がタイトルと抄録からスクリーニン
グし、全文レビューする論文を決定した。 

2.アンメットニーズ検証を目的としたナショ

ナルデータベースおよび小児慢性特定疾病・

指定難病データベースによる医療実態の把握

に関する研究；若年性特発性関節炎/関節リウ

マチ(JIA/RA)、TAK、CAPS、SLE、APSを対象疾

患とし、想定される UMN 案を患者[疾患]特性、

医療の内容、医療費、ライフステージ、地域格

差に分類し収集した。また、各疾患に共通し

て抽出する項目についても検討を行った。各

疾患の担当者から収集した UMN 案を DB で検

証する意義や実現可能性を踏まえ選択した。 

3. 製薬会社・保険者のアンメットニーズの探
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索研究：日本製薬工業協会（製薬協）の 医薬

品評価委員とともに、成人、小児領域に分別

して難治性・希少免疫疾患の UMN に関するア

ンケート案を作成し、調査医薬品評価委員で

ある 72社代表に委託し、各企業に属する個人

に対し Webによる調査を実施した。 

4. PRO (patient reported outcome) の検討

と ICT化に関する研究：当研究に参加する医師・

看護師により、小児科、内科、皮膚科、看護分

野の視点を踏まえ PRO の選定を進めた。本研究

課題である難治性疾患、希少性疾患について、

小児・成人領域から抽出した。 

 

C. 研究結果 

1. 図書館検索による自己免疫疾患・血管炎

症候群・自己炎症疾患のアンメットニーズ探

索研究：自己免疫疾患・血管炎の 10疾患に

おいては 675文献がスクリーニング対象とな

り、17文献が全文レビューの対象となった

（SLE：6、SSc：4、シェーグレン症候群：

2、皮膚筋炎、ベーチェット病、高安動脈

炎、若年性特発性関節炎、混合性結合組織

病：各 1 文献）。患者の quality of 

life(QOL)について評価された報告があった

のは SLE、SSc、DM、ベーチェット病の 4疾患

であり、疾患活動性スコアでは QOL まで評価

できない可能性があることが述べられてい

た。ガイドラインに記載されていない症状・

合併症については、SLEの睡眠障害、SScの

過活動膀胱に関する評価報告があった。他、

移行期医療に関する文献が 2 文献、SLE に関

する医療経済について解析した報告が 2文献

あった。海外からの文献では、リウマチ性疾

患に関する専門家会議の報告が 3文献、SLE

に関する UMNの報告が 4文献該当した。 

自己炎症性疾患では、30文献が全文レビュー

の対象となった（クリオピリン関連周期性症

候群：7、Blau症候群：4、家族性地中海

熱:19）であった。  

2. アンメットニーズ（UMN）検証を目的とし

たナショナルデータベース（NDB）および小児

慢性特定疾病・指定難病データベースによる

医療実態の把握に関する研究：疾患特異的な

UMN案に加え、疾患に共通して、受診率、治療

薬の費用、検査費用、成人移行に関する実態、

地域別症例数・薬物治療なども抽出すること

とし、最終決定した UMN 案を NDB のみ、小児

慢性・指定難病データでのみ、双方で検証す

るもの、に分類し各 DBの申請を行った。厚労

省による NDBの審査は、JIA/RA、TAK、CAPS は

2021年 3月に行われた審査結果を待っている

状況である。SLE と APS についても 6 月に審

査予定である。指定難病患者・小児慢性特定

疾病児童等データはデータ利用が 3 月に許可

された。 

3. 製薬会社・保険者のアンメットニーズの探

索研究：調査に同意した製薬企業社員 203 名

から回答を得た。記述回答について研究協力

者の所属する製薬協を交えて詳細な解析を行

う予定である。 

4. PRO の検討と ICT 化に関する研究：包括的

QOL 尺度について、日本語版の妥当性検証が

終了しているもの、既報告との比較検討が可

能であるもの、本邦における標準値が公表さ

れているもの、などの条件を検討し、小児領

域では KINDL、EQ-5D-Y、PedsQLを成人領域で

は、SF36v2 および EQ-5D-3L/5L を選定した。

疾患特異的尺度については、小児領域では現

在日本語版の妥当性が検証中である PedsQL

リウマチモジュールが、成人領域では、

LupusPRO、 Lupus impact tracker、 SSC、

MDHAQ/RAPID3、FMF50、FMFQoL、ESSPRI が候補

として挙げられた。小児・成人領域における

共通 QOL 尺度の適用は、年齢により最適な質

問項目が異なること、小児では日本語版の妥

当性検証が完了している尺度が少ないことよ

り、困難と判断された。 

 

D. 考察  

1.図書館検索による自己免疫疾患・血管炎症

候群・自己炎症疾患のアンメットニーズ探索

研究：自己免疫疾患・血管炎症候群分担班で
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定義した UMN による検索の結果、海外からの

QOLについて評価した報告等を抽出できたが、

UMN の定義が曖昧であること、それぞれの評

価方法や報告結果に統一性がないことが明ら

かとなった。また自己炎症疾患では報告数が

限られており、生活の質に関する質の高い調

査は乏しかった。将来的には、全疾患かつ世

代を通して普遍的かつ継続的に使用できる

QOL の評価法を作成することが望ましいと考

えられた。 

2. アンメットニーズ（UMN）検証を目的とし

たナショナルデータベース(NDB)および小児

慢性特定疾病・指定難病データベースによる

医療実態の把握に関する研究：NDB は各疾患

の定義付けの際に、病名のみならず治療内容

等を用いて条件を設定する工夫が必要であり、

その妥当性の検証が後に必要となる。また臨

床情報を一切含まないため、疾患の重症度に

関する検討は不可能である。その一方で、小

児慢性・指定難病データは、詳細な医療行為

の情報は含まないが、家族歴・臨床所見・検査

所見・経過・重症度などの臨床情報や、社会保

障・生活状況などの社会的状況を統合的に解

析することが可能である。今後は両 DB の特徴

を生かして UMN 案の検証を進めていく予定で

ある。 

3. 製薬会社・保険者のアンメットニーズの探

索研究：本研究は、これまで協働する機会が

殆どなかった製薬協および製薬企業の協力を

得て、製薬企業者の UMN について検討した稀

有な研究といえる。患者や保険者など様々な

立場からのUMN探索結果と比較しその差異を

浮き彫りにすることで、本研究班の目標であ

るUMNの解決を図れる可能性があると考えら

れる。 

4. PRO の検討と ICT 化に関する研究：健康関

連 QOL 尺度は病勢の評価だけではなく、患者

の満足度や一般国民との比較も視野に入れる

必要があることから、包括的尺度を中心に検

討を行った。日本語版の妥当性検証が完了し

ている尺度の中から本研究班の研究対象疾病

に利用可能な尺度を選定した。小児領域にお

ける尺度は、小児本人からの回答取得に年齢

的な限界があり、最終的にはアンメットニー

ズ調査の対象年齢と評価項目によって、回答

取得方法を選択する必要があると思われた。

成人において候補となった包括的健康関連

QOL尺度、SF36v2 および EQ-5D-3L/5Lは、ICT

を利用した調査に適用する際には、調査目的

によって使い分けもしくは同時利用を検討す

る必要があると考えられた。疾患特異的 QOL

尺度で、日本語版が存在し最も利活用の可能

性があるものとして、SLE における LupusPRO

等が考えられたが、他の対象疾病においては、

疾患特異的尺度が開発されていないものも多

く、本研究班では調査対象疾患に応じて、使

い分けが必要であると思われた。 

 

E. 結論 

1.図書館検索による自己免疫疾患・血管炎症

候群・自己炎症疾患のアンメットニーズ探索

研究：文献検索により UMN に関するこれまで

の報告を抽出した。疾患や各報告により調査

内容や指標が異なるため、単純な比較は困難

であることがわかった。現在、全文レビュー

を開始している段階ではあるが、本研究班で

はある程度統一した指標により QOL 評価を行

うことが必要であると考えられた。 

2.アンメットニーズ検証を目的としたナショ

ナルデータベースおよび小児慢性特定疾病・

指定難病データベースによる医療実態の把握

に関する研究：代表的難治性・希少免疫疾患

である RA/JIA、TAK、CAPS、SLE、APS におけ

る想定される UMN案を収集し、今後の DB によ

る検証の申請準備を実施した。 

3. 製薬会社・保険者のアンメットニーズの探

索研究：製薬協医薬品評価委員会とともに成

人領域および小児領域のリウマチ・膠原病に

特化した UMN に関するアンケート案を検討し、

製薬企業者に Web アンケート調査を実施した。

解析結果は、2021年 8月頃に公表予定である。

保険者に対する UMN の探索については、保険

者との調整を経て次年度以降の実施を検討し

ている。 

4.PRO の検討と ICT 化に関する研究：健康関
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連 QOL 尺度の利用可能性についての検討を行

い、包括的尺度は小児領域で KINDL、EQ-5D-Y、

PedQL が、成人領域では SF36v2, EQ-5D-5Lが

選定された。今後さらに疾患特異的指標につ

いても検討を継続するとともに、UMN を見い

だすため、患者の生活実態や満足度に関する

調査のための質問票を検討する。また自由記

載を利用したテキストマイニング手法につい

ても検討する。 

 

F. 健康危険情報 

なし 
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令和２年度厚生労働科学研究費補助金 難治性疾患等政策研究事業 

（免疫アレルギー疾患等政策研究事業(免疫アレルギー疾患政策研究分野)） 

難治性・希少免疫疾患におけるアンメットニーズの把握とその解決に向けた研究  
図書館検索による難治性・希少免疫疾患におけるアンメットニーズの探索研究 

研究分担者 
 森 雅亮 東京医科歯科大学大学院 医歯学総合研究科 教授 
 山路 健 順天堂大学大学院 医学研究科 寄附講座教授 
 吉藤 元 京都大学 医学部附属病院 免疫・膠原病内科 病院講師 
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 伊藤(滝本) 莉子 京都大学大学院 医学研究科皮膚科学教室 大学院生 
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 田中 孝之 日本赤十字社大津赤十字病院 小児科 副部長 
 

研究要旨 
難治性・希少免疫疾患患者では、医療の内容、質や医療費等のアンメットメディカルニーズのみならず、食事や

運動、睡眠などの日常生活、妊娠・就学などのライフイベント等、様々な場面においてアンメットニーズが存在

する。自己免疫疾患・血管炎症候群・自己炎症性疾患においてアンメットニーズを把握することならびにどのよ

うな調査が行われているのかを把握する目的に、文献検索を行った。全文レビューは来年度予定であるが、現時

点でそれぞれの疾患毎のアンメットニーズに関する情報をある程度収集できた。しかしながら疾患やそれぞれの

報告により調査内容や指標が異なるため、単純な比較は困難であると考えられた。本研究班ではある程度統一し

た指標により QOL 評価を行うことが必要であると考えられた。 

 

A.研究目的                                                 
難治性・希少免疫疾患患者では、医療の内容、質や

医療費等のアンメットメディカルニーズのみなら

ず、食事や運動、睡眠などの日常生活、妊娠・就学

などのライフイベント等、様々な場面においてアン

メットニーズが存在するが、その現状は必ずしも十

分に把握されていない。自己免疫疾患・血管炎症候

群・自己炎症性疾患においてアンメットニーズを把

握することを目的に、Pubmed における検索によっ

て、アンメットニーズを把握することを目的とする。 

 

B.研究方法 
自己免疫疾患・血管炎の 10 疾患；全身性エリテマ
トーデス（SLE）、皮膚筋炎、若年性特発性関節炎、
成人スチル病、抗リン脂質抗体症候群、混合性結
合組織病、シェーグレン症候群、強皮症（SSc）、
ベーチェット病、高安動脈炎、自己炎症性疾患の
3 疾患（クリオピリン関連周期熱症候群、家族性
地中海熱、ブラウ症候群）を対象疾患とした。 
自己免疫疾患・血管炎の 10疾患に UMNと関連する
24 語を組み合わせ、本邦からの報告に限定し

Pubmd における文献検索を行った。海外文献の検
索として、対象疾患に関連がありかつ unmet needs
をタイトルに含むに関する文献を全文レビューの
対象とした。 
自己炎症性疾患においては患者数が少ないため、
本邦からの報告に限定せず Pubmd における文献検
索を実施した。 
自己炎症性疾患においては報告数が少ないため、
上記検索語により患者の生活の質に係る文献に関
して、期間を限定せずまた、本邦に限定しない検
索を行った。それぞれの疾患専門家がタイトルと
抄録からスクリーニングし、全文レビューする論
文を決定した。 
 
検索語記載 
(Depression[MeSH] OR Fatigue[MeSH] OR 
Pain[MeSH] OR Fear[MeSH] OR Anxiety[MeSH] OR 
“Sleep Wake Disorders” [MeSH] OR “Health 
Care Surveys” [MeSH] OR “Health Services 
Accessibility” [MeSH] OR “Health Services 
Needs and Demand” [MeSH] OR “Health Status 
Indicators” [MeSH] OR “Surveys and 
Questionnaires” [MeSH] OR “Prevalence” 
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[MeSH] OR “Time Factors” [MeSH] OR “Social 
Support” [MeSH] OR “Adaptation, 
Psychological” [MeSH] OR “Activities of 
Daily Living” [MeSH] OR “Quality of Life” 
[MeSH] OR “Life Style” [MeSH] OR “Attitude 
to Health” [MeSH] OR “Needs Assessment” 
[MeSH] OR “Patient Satisfaction” [MeSH] OR 
“unmet need” OR “unmet medical need”) = 
“U” 
（倫理面への配慮） 
本研究は文献検索のみであり、倫理面への配慮は
不要である。 
 

C.研究結果 
自己免疫疾患・血管炎の 10 疾患においては 675文

献がスクリーニング対象となり、17 文献が全文レ

ビューの対象となった（SLE：6、SSc：4、シェーグ

レン症候群：2、皮膚筋炎、ベーチェット病、高安

動脈炎、若年性特発性関節炎、混合性結合組織病：

各 1文献）。患者の quality of life(QOL)について

評価された報告があったのは SLE、SSc、DM、ベー

チェット病の 4 疾患であり、疾患活動性スコアでは

QOLまで評価できない可能性があることが述べら

れていた。ガイドラインに記載されていない症状・

合併症については、SLEの睡眠障害、SScの過活動

膀胱に関する評価報告があった。他、移行期医療に

関する文献が 2 文献、SLEに関する医療経済につい

て解析した報告が 2文献あった。海外からの文献で

は、リウマチ性疾患に関する専門家会議の報告が 3

文献、SLE に関する UMN の報告が 4 文献該当した。 

自己炎症性疾患では、30文献が全文レビューの対

象となった（クリオピリン関連周期性症候群：7、

Blau症候群：4、家族性地中海熱:19）であった。 

 
① 海外からの報告も対象にしたタイトルに

unmet need を含む論文の抽出結果 

 本研究の対象疾患を MeSH term に含み、タイトル

に unmet need, unmet medical need の語を含む文

献、日本に限定せずに検索を行ったところ、8文献

(2-9)が抽出された。Mosesらは豪州における SLE

に関するアンメットニーズ調査について 2005 年と

2009年に報告した。Systemic Lupus Erythematosus 

Needs Questionnaire(SLENQ)を用いたアンケート

調査で 386名の SLE患者の集計の結果、94%は生活

に関して何かしらの不満を抱えており、倦怠感

（81％）、痛み（73％）、以前のことを行うことがで

きない（72％）、悪化の恐れ（72％）、睡眠の問題

（70％）、不安とストレス（69％）、鬱（68％）の訴

えがあり(5)、それらは継時的に調査しても満たさ

れにくい(6)ということを報告した。Danoff-Burg

らは米国における SLE に関するアンメットニーズ

調査について SLENQを用い SLE患者 112名を対象に

行った結果、すべての患者が何かしらのアンメット

ニーズを抱えており、倦怠感 90%、何かしらの痛み

80%と身体的症状の領域の訴えが多いことやアフリ

カ系アメリカ人の患者は、白人の患者よりも、医療

サービスと情報に関連する満たされていないニー

ズのレベルが高いことなどを報告した(7)。Nikpour

らによる豪州の SLE患者のアンメットニーズに関

するシステマティックレビューでは 368文献から

24 文献に絞り込み、主に人種間の有病率や合併症

の疫学的な情報を報告していた(8)。Winthropらは、

2017年から 2019年にかけて、annual 

international Targeted Therapies meetingとい

う世界から免疫学、分子生物学、リウマチ学、その

他の専門分野の 100人以上の専門家会議が開かれ、

関節リウマチ、乾癬性関節炎、軸性脊椎関節炎、全

身性エリテマトーデス、その他の自己免疫疾患（シ

ェーグレン症候群、全身性硬化症、ベーチェット病

や IgG4関連疾患を含む血管炎）の 5疾患について

それぞれ 20~40 名の専門家を割り当て、エキスパー

トオピニオンとしてまとめたアンメットニーズを

報告している(2-4)。これらは医療者側が対象疾患

に対して求めるアンメットニーズを抽出したもの

で、主に、各疾患に対する治療薬の有効性を評価す

る臨床試験デザインの考案や病態の解明を求める

ものだった（Table.2）。 

 

② 国内からの UMDに関する報告 

全 10 疾患について 675文献がスクリーニング対象

となり、17文献が全文レビューの対象となった

（Table. 3）。 

 

１．SLE 

 
280文献中、6文献(10-15)が該当した。ライフスタ

イル、QOLに関した報告が 3 文献(10-12)、睡眠障

害について1文献(13)、医療経済について2文献(14, 

15)が抽出された。 

Ishiguro らは皮膚病変のあるエリテマトーデス患

者を対象に Skindex-29（皮膚疾患患者の QOLを評

価する指標）と Cutaneous Lupus Erythematosus 

Disease Area and Severity Index (CLASI)を用い

たアンケート調査を行い治療前後で有意に QOLが

改善することを報告しているが、ケースコントロー

ルスタディとして健常人と比べたデータではなか



14 
 

った。アンケート調査のケースコントロールスタデ

ィは2文献が該当した。Takahashiらは健常人とSLE

患者のライフスタイル調査に関して独自のアンケ

ート表を用いて調査し、喫煙とストレスが SLEの発

症リスクである可能性があること、SLE患者では毎

日の精神的ストレスやその他の要因を除いても喫

煙率が健常人より高いことを報告した(11)。

Furukawa らは Short Form 36 Health Survey（SF-36）

を用いて SLE患者の QOLを健常人と比較した結果、

SLEの QOL低下はエイズ患者や心筋梗塞患者、関節

リウマチ、シェーグレン症候群と同等であること、

睡眠障害が SLE 患者の精神的、肉体的ストレスを増

加させていること、職業では非事務職の SLE患者は

事務職の SLE患者に比べ身体的理由で日常生活に

支障をきたしやすいこと、SLEDAIや SDIスコアで

は患者の QOLまで評価できないこと、を報告した

(12)。Inoueらは SLE 患者の睡眠の質と QOLについ

て Pittsburgh Sleep Quality Index（PSQI）、Medical 

Outcome Study Short Form-12（SF-12）を用いて評

価し、調査を完了した 205人の患者のうち、62.9％

が睡眠の質が悪かったと報告した。Japan Medical 

Data Center claims database (JMDC‐CDB)（複数

の健康保険組合より寄せられたレセプト（入院、外

来、調剤）および健診データを蓄積している疫学レ

セプトデータベース）を利用し、Tanakaらは SLE

患者の 3年間にかかる医療費の中央値が US＄27004

であり重症者ほど上がること(14)、Miyazakiらは

SLE患者にかかる医療経済について年間平均

379380円であり、それぞれの治療内訳、入院率な

どについても報告した(15)。 

 
2.皮膚筋炎（DM） 

 
61 文献中、1文献が該当した。Kawasumiらは、日

本における筋炎を伴う身体機能障害の観察研究を

Japanese version of the Health Assessment 

Questionnaire Disability Index（J-HAQ）を用い

て行い、77人の患者の 57％は、治療後の日常生活

に問題があり、発症年齢、性別、治療前の CK レベ

ル、および抗 SRPが、DMでの治療後の身体機能障

害に関連する有意な予測因子であることが報告さ

れた(16)。 

 

3.若年性特発性関節炎（JIA） 

 
 33文献中、1 文献が該当した。 

Matsuiらは JIA 患者の移行期医療に関して成人科

リウマチ医を対象としたアンケートを行い、44%の

医師が小児期かからの JIAを診察することに対し

て何らかの躊躇を持っていることを問題として報

告した(17)。他に、リウマチ疾患に関する移行期医

療については、JIA に特記した報告ではないが

Miyamaeらはリウマチ性疾患全体の移行期医療に

関して小児専門外である日本リウマチ学会評議員

医師を対象にアンケート調査を報告している(18)。 

 

4．シェーグレン症候群（SjS） 

 
 66文献中、２文献が該当した。認知症に関する

報告が 1 文献該当した。認知症についてはガイドラ

インに記載済の症状であるが、疫学的な情報が少な

いために追加とした。 

 Yoshikawaらは認知症専門外来に受診した 276名

を対象中、7.5％がシェーグレン症候群と診断され、

これは一般集団よりも有意に高い比率であると報

告した(19)。 

 

5.成人発症スチル病（AOSD） 
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13 文献スクリーニングしたが本研究斑の UMDに合

致する情報は得られなかった。 

 

6.抗リン脂質抗体症候群（APS） 

 
21 文献スクリーニングしたが本研究斑の UMDに合

致する情報は得られなかった。 

 

7.混合性結合組織病（MCTD） 

 
11 文献中、1文献が該当した。 

Washioらはライフスタイルに関するアンケート調

査から MCTD 発症のリスク因子の同定を試み、MCTD

患者ではパンの摂取率が高く緑茶の摂取率が低い

ことから食生活の欧米化が MCTD発症のリスク因子

の可能性があると報告した。 

 

8．強皮症（SSc） 

 
101文献中、4文献が該当した。SSc患者のストレ

スについて調査した報告が１文献、QOL、健康アン

ケートに関係したものが 2文献、過活動膀胱に関す

る報告が 1文献だった。 

 Matsuuraらは short form health survey 

questionnaire（SF-8）、modified health assessment 

questionnaire (mHAQ)を用いてSSc患者と健常人を

比較したストレス調査を行い、SSc 患者では健常人

と比べ精神的関連スコアには差がないが、身体的健

康関連スコアは有意に低いことを報告した(20)。

Yoshimatsuらは、塩酸サルボグレレートの治療効

果判定に Skindex-16を用いた QOL 評価を行い、治

療前後で有意に改善していることを報告した(21)。

Mugii らはヨーロッパで開発された

EuroQol-5-Domain-5-Level健康アンケート

（EQ-5D-5L）と HAQ-DI: Disability Index of the 

Health Assessment Questionnaireを使用して、SSc

の日本人患者の機能障害を評価し、EQ-5D-5Lが民

族的背景や社会的慣習に関係なく、SSc 患者の QOL

評価として役立つと報告した(22)。 

 

9.ベーチェット病 

 
53 文献中、1文献が該当した（Figure.5）。 

Sakai らはインフリツキシマブ治療を受けている

ベーチェット関連ぶどう膜炎患者 20名を対象に、

治療前後で The EuroQol-5D questionnaire（EQ-5D）

と the 25-item National Eye Institute Visual 

Function Questionnaire（NEI VFQ-25）を用いた

QOLに関するアンケート調査を行い、治療前後で身

体的スコア、精神的スコアの両面で効果があったこ

とを報告した(23)。 
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10.高安病 

 
36 文献中、1文献が該当した。 

 Tanaka らは高安病患者の周産期合併症を明らか

にするため、20名（計 27妊娠）を対象に後方視的

に研究したところ、4妊娠（15％）で子癇発作、1

妊娠に子宮内発育遅延を認めたが、心血管イベント

は無く、高安動脈炎の病勢が活発でない妊婦は、心

血管イベントを発症するリスクが低く、慢性の高血

圧症合併の妊婦では、子癇前症、胎児発育遅延、早

期剥離の発症に注意することが重要な可能性があ

ることを報告した(24)。 

 

11. クリオピリン関連周期性症候群 

 
132文献中、Patient reported needsに関して文献

が該当した。 

主にカナキヌマブの治療前後に Health Assessment 

Questionnaire (HAQ)あるいは Childhood Health 

Assess- ment Questionnaire (C-HAQ)を持ちいて

QOLを評価し、治療により改善が認められることを

報告している。その他、Functional Assessment of 

Chronic Illness Therapy-fatigue (FACIT-F)、

Medical Outcomes Study Short Form-36 survey 

(SF-36)、EQ-5D-5Lなど、複数の指標を組み合わせ

て評価を行っている。その他、症状や検査値を組み

合わせて治療により改善することが示されている。 

 

12. Blau 症候群 

 
対象疾患と international registry を検索語とし

て２つの文献を追加した。また，日本国内における

Blau症候群に対する抗 TNF治療の効果をまとめた

１文献を追加した。合計 12 文献のうち、4文献が

全文レビュー対象として残った。patient reported 

needs に言及している論文は１編のみであった。こ

の論文では Blau症候群でみられる皮膚症状，関節

症状，眼症状という３主徴 1 の中から，HAQ（Health 

Assesment Questionaire）および CHAQ（Childhood 

HAQ；9歳以下の患者には親の報告を使用）を用い

て関節所見に着目して機能評価を行っている。その

結果，Blau症候群患者の 41％は正常であると回答

したのに対して，31％で軽度，17％で中程度，11％

で重度の障害がみられた（HAQ/CHAQ では各項目を

0-3の４段階で回答し，各カテゴリー内の最高点を

採用し，その平均値をスコアとする。重症度は，０

＝正常，０＜軽度≦0.5，0.5＜中程度≦1.5，1.5

＜重度で評価する。全般的な健康度と痛みはそれぞ

れ VASで評価し，0.03 を掛けた値で重症度を判定

する）。 

 

13. 家族性地中海熱 

 
331文献中 19文献が該当した。 

注目されていない身体症状に関すること（例：機能

性胃腸障害、性腺機能障害）：6文献、心理的影響

（疲労、睡眠障害、不安、抑うつ）：6文献、QOL

に関すること：6文献、治療に関すること：1 文献

であった。 
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③ その他．災害医学と自己免疫疾患・血管炎症候

群に関する報告 

近年、異常気象に伴い、日本の自然災害の発生件数

と被害はこの数十年増加傾向にある

（https://www.chusho.meti.go.jp/pamflet/hakus

yo/2019/PDF/chusho/05Hakusyo_part3_chap2_web.

pdf）。自己免疫疾患と災害に関して UMNとして抽出

できないかと考え、文献検索を下記の検索で追加し

た。 

("systemic lupus erythematosus" OR "systemic 

sclerosis" OR "dermatomyositis" OR "juvenile 

idiopathic arthritis" OR "adult onset still's 

disease" OR "antiphospholipid syndrome" OR 

"mixed connective tissue disease" OR "takayasu 

arthritis" OR "sjogren's syndrome" OR "Behçet's 

disease" OR Rheumatology) AND （Disaster OR 

earthquake） AND Japan 

結果、44 文献がスクリーニングされ、1 文献が自己

免疫疾患と災害に関するものだった(25)。

Kohriyamaらは 1998年に阪神・粟地大震災後のシ

ェーグレン症候群患者に対する臨床所見の影響の

調査を報告し、64人の SjS患者のうち、14 人でド

ライアイが悪化し、6人で口喝が悪化し、水不足に

よる怠薬などによって引き起こされた可能性があ

ると報告した(25)。 

 

 

D.考察  
海外からの UMN に関する文献を参考に、本邦での

UMNについて網羅的に文献検索を行った。冒頭で記

載した通り、UMNの定義は曖昧であり(1)、海外の

報告(2-8)の検索結果からはそれぞれの報告結果に

統一性がないことが明らかとなった。まずは、研究

斑全体が求める UMNの定義を統一する必要がある

と考えられた。 

自己免疫疾患・血管炎症候群分担班では UMNの定義

を「いまだガイドライン等に記載されていない医療

ニーズ」と限定することで疫学的情報を除いた論文

の選定を行った結果 675文献中、17 文献が抽出さ

れた。豪州の SLE患者のアンメットニーズに関する

システマティックレビューでは 368 文献中 24 文献

に絞り込まれていたが(8)多くが疫学的情報のもの

であることを考えると、本報告で抽出した論文数は

妥当である。 

QOLについて評価された報告があったのは SLE、SSc、

DM、ベーチェット病の 4疾患だった。それぞれの報

告で QOL の評価方法は統一されておらず、さらにケ

ースコントロール（疾病患者と健常患者の比較）で

QOLを報告したものは SLEを対象とした 1文献のみ

(12)であったため、自己免疫疾患患者が健常者と比

較し、どの程度 QOLに差があるのかという客観的な

データを見出すことはできなかった。また、治療薬

の進歩により生命予後が十分に改善された現在に

おいて、新規治療薬の効果判定は患者の QOLの改善

度が重要になると考えられるが、SLEDAIなどの疾

患活動性スコアのみでは QOL まで評価はできない

可能性が指摘されていた(12)ことは重要で、疾患毎

に活動性スコア（SLEDAI、Skindex-26、J-HAQ など）

による治療評価が新規治療薬などの効果判定のス

タンダードとして用いられてきたが、今後は QOL

が改善しているかに重きを置いた評価も合わせて

行う必要があると考えられた。QOL の評価方法が時

代を問わず普遍的なもので全疾患を統一できれば、

年代を通しての疾患改善具合を評価することが容

易になり、またどの疾患が最も QOL が低いかが客観

的に把握できる可能性がある。この、全疾患に共通

かつ時代を通して普遍的な QOLの指標作りが、UMN

の把握の第一歩として重要かもしれない。 

ガイドラインに記載されていない症状・合併症につ

いては、SLE の睡眠障害、SSc の過活動膀胱に関す

る報告があった。これらの項目を今後当研究班で予

定する患者アンケート調査の項目に入れてもよい

かもしれない。医療経済に関しては SLEについて 2

報告のみであり、またいずれも患者側からの意見を

抽出したものではなかった。移行期医療の問題につ

いては JIAで 1 文献(17)、自己免疫疾患全体を通し

て 1文献(18)が報告されていたがいずれも医療者

側の意見の抽出であった。地域格差を報告した論文

はなかった。また、近年の自然災害を鑑み、災害に

関して文献検索を追加したが有意な報告は得られ

なかった。災害に対する不安は実臨床の現場で患者

からよく聞かれる意見であり、災害時の対応への不

安度などをアンケートに組み入れることも一案と

考えられた。 

自己炎症性疾患は希少疾患であり、本邦に限定しな

い文献検査においても全文レビューの対象となっ

たのは 30文献のみであった（クリオピリン関連周

期性症候群：7、Blau 症候群：4、家族性地中海熱:19）。

その中でも、例えばクリオピリン関連周期熱症候群 

おいても文献において用いられてう指標は異なっ

ており、定まった指標がないことが明らかなった。 

本研究の limitationとして、直接に医療経済や患

者報告アウトカムや移行期医療などの項目につい

て検索したわけではないため、本研究で用いた

MeSH termを持たないが、内容においてアンメット

ニーズを議論している論文が漏れる可能性が挙げ

られる。例えば、本研究では、直接に”

socioeconomic”, “patient reported outcome”, 

“transitional care”などの語で検索しているわ

けではない。それらの個別テーマを含めると対象が

膨大になるため、本研究では、アンメットニーズに

特化し、まず“unmet need”または“unmet medical 

need”の語で文献を絞り込み、それらに紐づけられ

た MeSH tag を用いた。 

 

E.結論 
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文献検索により、UMN に関するこれまでの報告を抽

出した。疾患やそれぞれの報告により調査内容や指

標が異なるため、単純な比較は困難であることがわ

かった。そのため、本研究班ではある程度統一した

指標により QOL 評価を行うことが必要であると考

えられた。 

 

F.健康危険情報 
なし 

G.研究発表 
なし 

1.論文発表 
なし 

2.学会発表 
なし 
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なし 
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Table. 1 既に知られている各疾患の合併症・症状 
対照疾患 と 参照したガイドライン/手引き ガイドライン/手引きに記載済の合併症・症状 

systemic lupus erythematosus 
「シェーグレン症候群診療ガイドライン 2019年版：南山堂. 厚
生労働科学研究費補助金難治性疾患等政策研究事業 自己
免疫疾患に関する調査研究班 日本リウマチ学会」 

腎炎、神経精神ループス、皮疹、関節炎、漿膜炎、
自己免疫性溶血性貧血、血栓整備小血管症、間
質性肺炎、心筋炎、動脈硬化性変化、肺高血圧
症、肺動脈塞栓症、肺胞出血、腸炎、膀胱炎、妊
娠、モニタリング方法、小児 SLE 

systemic sclerosis 
「全身性強皮症 限局性強皮症 好酸球性筋膜炎 硬化性萎
縮性苔癬 診断基準・重症度分類・診療ガイドライン 2016年 
厚労省研究班.」 

消化器（GERD）・腎病変・心病変・肺高血圧症・
血管病変・ 

Sjögren's syndrome 
「シェーグレン症候群診療ガイドライン 2017年版：診断と治療
社. 厚生労働科学研究費補助金難治性疾患等政策研究事
業 自己免疫疾患に関する調査研究班」 

皮膚病変（環状紅斑、皮膚血管炎）、腎病変
（間質性腎炎、尿細管性アシドーシス、糸球体腎
炎）、末梢神経障害（多発性神経炎、脳神経障
害、多発性単神経炎）、中枢神経障害（脳症、無
菌性髄膜炎、脳白質・脊髄病変、頭痛、認知障害、
気分障害）、肺病変（気道病変、間質性肺疾
患）、関節病変（対称性多関節炎、5関節未満の
関節症状）、小児 SjS、口腔乾燥、ドライアイ 

dermatomyositis  
「多発性筋炎・皮膚筋炎診療ガイドライン（2020 年暫定版）
厚生労働科学研究費補助金難治性疾患等政策研究事業 自
己免疫疾患に関する調査研究班」 

筋炎、筋力低下、間質性肺炎、嚥下障害、心筋障
害、石灰沈着、悪性腫瘍合併、小児皮膚筋炎、 

Behçet's disease 
「血管炎症候群の診療ガイドライン（2017 年改訂版）厚生
労働科学研究費補助金難治性疾患等政策研究事業 自己免
疫疾患に関する調査研究班」 

深部静脈血栓症、動脈瘤・動脈閉塞、肺動脈病
変、皮膚症状、眼病変、陰部潰瘍、関節炎、副睾
丸炎、腸管病変、血管病変、神経病変 

Takayasu's disease (aortitis syndrome) 
「血管炎症候群の診療ガイドライン（2017 年改訂版）厚生
労働科学研究費補助金難治性疾患等政策研究事業 自己免
疫疾患に関する調査研究班」 

頭頚部症状（めまい、頭痛、失神、片麻痺、咬筋疲
労）、眼症状（失明、視力障害、眼前暗黒感）、
上肢症状（脈なし、血圧差、易疲労感、冷感、しび
れ感）、心症状、呼吸器症状、全身症状（発熱、
全身倦怠感、易疲労感） 

juvenile idiopathic arthritis 
「若年性特発性関節炎 初期診療の手引き 2015:メディカルレ
ビュー社. 一般社団法人日本リウマチ学会 小児リウマチ調査検
討小委員会 編集」 

マクロファージ活性化症候群、ぶどう膜炎 
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antiphospholipid syndrome 
「リウマチ病学テキスト 改訂第 2版:診断と治療社.公益財団法
人 日本リウマチ財団 教育研修委員会， 一般社団法人日
本リウマチ学会 生涯教育委員会 編集」 

神経系（脳梗塞・一過性脳虚血発作・舞踏病・てん
かん・認知障害・黄疸性脊髄炎・片頭痛・脳静脈血
栓症・多発性硬化症様症状）、心臓（心筋梗塞・
狭心症・弁膜症・心房内血栓）、肺（肺塞栓、肺
梗塞、肺高血圧症）、腎臓（慢性腎臓病・腎静脈
血栓症・腎梗塞・急性腎不全・高血圧）、皮膚
（皮膚潰瘍・壊疽・網状皮斑・爪上皮梗塞）、消
化器（Budd-Chiari症候群、虚血性腸炎、脾梗
塞、胆嚢梗塞）、内分泌、感覚器（網膜中心閉塞
症・黒内障）、筋骨格系（無菌性大腿骨頭壊
死）、妊娠関連（子宮内胎児死亡、不育症、妊娠
高血圧症候群、子癇） 

adult (onset) still's disease 
「成人スチル病診療ガイドライン 2017年版：診断と治療社. 厚
生労働科学研究費補助金難治性疾患等政策研究事業 自己
免疫疾患に関する調査研究班」 

肝障害、心膜炎、胸膜炎、間質性肺炎、消化器障
害、腎障害、マクロファージ活性化症候群、薬剤アレ
ルギー 

mixed connective tissue disease 
「混合性結合組織病の診療ガイドライン改訂第３版：厚生労
働科学研究費補助金難治性疾患等政策研究事業 混合性結
合組織病の病態解明と治療法の確立に関する研究班」 

発熱・血液障害・肺高血圧症・末梢循環不全・間質
性肺炎・腎障害・筋炎・漿膜炎・関節炎・神経症状・
小児 MCTD・消化器病変・シェーグレン症候群 

 
Table.2 Annual international Targeted Therapies meeting（参考文献 4）のまとめ  

疾患 提案された最もプライオリティの高いアンメットニーズ 
関節リウマチ ・臨床症状（表現型）と分子マーカーの組み合わせによる的確な難治例の定義 

・難治例を対象とした新規治療薬の研究や、既存治療の組み合わせによる研究 
乾癬性関節炎 ・腱付着部炎などの乾癬性関節炎領域の様々な症状に対する異なる治療効果の理解 

・併用療法、維持療法、投薬の中止方法、初期病変への治療法、単関節または少関節疾患への治療
法を評価するよりよい臨床試験 

強直性脊椎炎 ・マイクロバイオームの病因や治療としての役割を明らかにする  
・病態生理を理解する（特になぜ Il-23阻害薬で病勢を改善しないのかについて） 

全身性エリテマト
ーデス 

・参加者の不均一性を減らす、新しい疾患活動性測定を開発する、血清学的検査を標準化する、個々
の臓器に対する評価を実施することにより、臨床試験デザインを改善させる 

他の全身性自己
免疫疾患 
（シェーグレン症
候群、全身性硬
化症、ベーチェット
病や IgG4関連

・臨床試験デザインの改善、特に疾患のエンドタイプや臓器固有の評価法の不均一性を無くすこと 
・予測バイオマーカーの特定と、臨床試験のための特定の症状（例、石灰沈着）の患者情報をまとめる 
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疾患を含む血管
炎） 
 
Table. 3 対象 10疾患の検索数結果 

対照疾患 （検索語） 検索文献 総数 抽出文献 総数 
systemic lupus erythematosus 280 6 
systemic sclerosis 101 4 
Sjögren's syndrome 66 2 
dermatomyositis  61 1 
Behçet's disease 53 1 
Takayasu's disease (aortitis syndrome) 36 1 
juvenile idiopathic arthritis 33 1 
antiphospholipid syndrome 21 0 
adult (onset) still's disease 13 0 
mixed connective tissue disease 11 1 
Total 675 17 

  



 
 

 
 
 
 
 
【アンメットニーズ検証を目的としたナショナル
データベースおよび小児慢性特定疾病・指定難病デ
ータベースによる医療実態の把握に関する研究】 
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令和２年度厚生労働科学研究費補助金 難治性疾患等政策研究事業 

（免疫アレルギー疾患等政策研究事業(免疫アレルギー疾患政策研究分野)） 

難治性・希少免疫疾患におけるアンメットニーズの把握とその解決に向けた研究 

分担研究報告書 

 

アンメットニーズ検証を目的としたナショナルデータベースおよび 

小児慢性特定疾病・指定難病データベースによる医療実態の把握に関する研究 

 

研究分担者 

井上永介   昭和大学 統括研究推進センター 教授 

研究協力者 

井上祐三朗   千葉県こども病院 アレルギー・膠原病科 主任医長 

酒井良子   東京女子医科大学病院 膠原病リウマチ内科学講座 特任助教 

清水正樹（自己免疫班兼任） 東京医科歯科大学 小児地域成育医療学講座 講師 

杉原毅彦（自己免疫班兼任） 東京医科歯科大学大学院 医歯学総合研究 生涯免疫難病学講座  

准教授 

田中孝之（自己炎症班兼任） 日本赤十字社大津赤十字病院 小児科 副部長 

松下雅和（自己免疫班兼任） 順天堂大学 医学部膠原病内科学講座 准教授 

光永可奈子   千葉県こども病院 アレルギー・膠原病科 医員 

 

A. 研究目的 

分担研究項目はナショナルデータベース

（NDB）と小児慢性特定疾病・指定難病データを

用いて難治性・希少免疫疾患におけるアンメット

ニーズ（UMN）に関する診療実態をデータベース

(DB)解析を行って検討することである。今年度は

各疾患研究班より UMN 案を収集し、各 DB の利用

申請を行って次年度の解析につなげることであ

る。 

B. 方 法 

厚生労働省から提供される NDB と小児慢性・

指定難病データを申請するためにまずは、若年性

特発性関節炎/関節リウマチ(JIA/RA)、高安動脈

炎（TAK）、CAPS における想定される UMN 案を患

者[疾患]特性、医療の内容、医療費、ライフステ

ージ、地域格差に分類し収集した。また、各疾患

に共通して抽出する項目についても検討を行っ

た。UMN 案の選定に際し、各疾患の担当者ととも

に DB で検証する意義や実現可能性を考慮し検討

した。続いて全身性エリテマトーデス(SLE)と抗

リン脂質抗体症候群(APS)についても同様に収集

した UMN 案の確認、整理を行った。 

C. 結 果 

疾患特異的な UMN案に加えて、疾患に共通して、

症例数、重症度の分布、高血圧、糖尿病、骨粗鬆

症の頻度、身長と体重の分布、薬物治療の実態、

必要な検査の実施状況、受診率、治療薬の費用、

検査費用、成人への移行に関する実態、地域別症

例数、地域別薬物治療の実態を抽出することとし

た。各疾患の担当者から収集した UMN 案の中から

DB で検証できるものを最終選定し、さらに NDB で

検証するもの、小児慢性・指定難病データで検証

するもの、双方で検証するもの、に分類した。NDB

申請に際し、必要なデータ（傷病名コード、医薬

品コード、診療行為コード等）を各マスタから選

択し、厚労省に申請した。これを踏まえ、各 DBへ

の申請を行った。JIA/RA、TAK、CAPSの審査は 2021

年 3 月に行われ、現在審査結果を待っている状況

である。SLEと APSについてもデータベース利用申

請を行い、6月に審査予定である。指定難病患者デ

ータおよび小児慢性特定疾病児童等データは利用

申請を行い、3月に許可された。 

D. 考 察 

NDBは各疾患の定義付けの際に、病名のみならず

治療内容等を用いて条件を設定する工夫が必要で

あり、その妥当性の検証が後に必要となる。また

臨床情報を一切含まないため、疾患の重症度に関

する検討は不可能である。その一方で、小児慢性・

指定難病データは、詳細な医療行為の情報は含ま

ないが、家族歴・臨床所見・検査所見・経過・重

症度などの臨床情報や、社会保障・生活状況など

の社会的状況を統合的に解析することが可能であ
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る。今後は両 DBの特徴を生かして UMN案の検証を

進めていく予定である。 

E. 結 論 

代表的難治性・希少免疫疾患である RA/JIA、TAK、

CAPS、SLE、APS における想定される UMN 案を収

集し、今後の DB による検証の申請準備を実施し

た。 



 
 

 
 
 
 
 
【製薬企業・保険者のアンメットニーズの探索研究】 
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令和２年度厚生労働科学研究費補助金 難治性疾患等政策研究事業 

（免疫アレルギー疾患等政策研究事業(免疫アレルギー疾患政策研究分野)） 

難治性・希少免疫疾患におけるアンメットニーズの把握とその解決に向けた研究 
分担研究報告書 

 

製薬企業・保険者のアンメットニーズの探索研究 

 

研究分担者 

  森 雅亮 東京医科歯科大学大学院 医歯薬学総合研究科 教授 

  吉藤 元 京都大学 医学部附属病院 免疫・膠原病内科 病院講師 

研究協力者 

  菊地主税 日本製薬工業協会 医薬品評価委員会 

 

研究要旨 

日本製薬工業協会（製薬協） 医薬品評価委員とともに、成人領域と小児領域に分別してリウ

マチ・膠原病のアンメットニーズ（UMN）に関するアンケート案を検討し、2020 年 12 月に両

者の合意のもとでアンケート内容を確定した（資料 1）。調査医薬品評価委員である各社代表

メンバー（72社） に委託し、各企業に属する個人に対して 2021年 1月 18日～2 月 5日に期

間に Web によるアンケート調査を施行した。 

本研究は、これまで協働する機会が殆どなかった製薬協および製薬企業の方々のご協力を得

て、製薬企業者の UMN について検討した稀有な研究といえる。記述回答についての詳細な解析

結果を含めて、患者や保険者を含む様々な立場からの UMN 探索結果と比較し、その差異を浮

き彫りにすることで、本研究班の目標であるUMNの解決を図れる可能性があると考えられる。

解析結果は、2021年 8 月に公表予定である。 
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A. 研究目的 

患者・医療者以外の医療利害関係者として製

薬企業・保険者等が存在する。他の医療利害関係

者のアンメットニーズを把握することにより、患

者代表者のアンメットニーズを多面的に捉え、そ

の特徴や客観性を明らかにすることが可能とな

る。製薬企業者のアンメットニーズについて探索

を行った。 

 

B. 方 法 

日本製薬工業協会（製薬協） の医薬品評価委

員とともに、成人領域と小児領域に分別して難治

性・希少免疫疾患のアンメットニーズに関するア

ンケート案を検討し、2020年 12 月に両者の合意

のもとでアンケート内容を確定した（資料 1）。

調査医薬品評価委員である 72 社代表に委託し、

各企業に属する個人に対し Web による調査を実

施した。 

 

C. 結 果 

アンケート実施期間は、2021 年 1 月 18 日～2

月 5日で、調査に同意した製薬企業社員 203名か

ら回答を得た。2021 年 5 月にアンケート調査結

果を一部集計し終えた（資料 2）が、5～8 月に記

述回答について研究協力者の所属する製薬協を

交えて詳細な解析を試みる予定である。 

 

D. 考 察 

本研究は、これまで協働する機会が殆どなかっ

た製薬協および製薬企業の協力を得て、製薬企業

者の UMN について検討した稀有な研究といえる。

記述回答についての詳細な解析結果を含めて、患

者や保険者などの様々な立場からの UMN 探索結

果と比較し、その差異を浮き彫りにすることで、

本研究班の目標である UMN の解決を図れる可能

性があると考えられる。 

 

E. 結 論 

製薬企業者の UMN について把握する目的で、

製薬協医薬品評価委員会とともに成人領域およ

び小児領域のリウマチ・膠原病に特化した UMN

に関するアンケート案を検討し、製薬企業者に

Web アンケート調査を実施した。解析結果は、

2021 年 8 月頃に公表予定である。保険者に対す

る UMNの探索については、保険者との調整を経て

次年度以降の実施を検討している。 

 

F.健康危険情報 

なし。 
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ん学会学術集会 2020.11.21 Web 開催 

（発表誌名巻号・頁・発行年等も記入） 

 

H.知的財産権の出願・登録状況 

（予定を含む） 

4. 特許取得 

該当なし。 

5. 実用新案登録 

該当なし。 

6. その他 

該当なし。  

 

＊最後に、アンケート調査にご協力いただいた製

薬企業の皆様に、この場をお借りして深謝します。



 

 
 
 
 
 

【PRO (patient reported outcome) の検討と 
ICT (information and technology) 化に関する研究】 
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令和２年度厚生労働科学研究費補助金 難治性疾患等政策研究事業 
（免疫アレルギー疾患等政策研究事業(免疫アレルギー疾患政策研究分野)） 

難治性・希少免疫疾患におけるアンメットニーズの把握とその解決に向けた研究 
分担研究報告書 

 
PRO (patient reported outcome) の検討と ICT (information and technology) 化に関する研究 

 
研究分担者： 

平野 亨  大阪大学大学院 医学系研究科 講師 
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宮前 多佳子  東京女子医科大学 医学部 准教授 
西小森 隆太  久留米大学 医学部小児科 教授 
井澤 和司  京都大学大学院 医学研究科発達小児科学 助教 
岸田 大  信州大学 医学部附属病院 助教 

研究協力者： 
井上祐三朗  千葉県こども病院 アレルギー・膠原病科 主任医長 
住友 秀次  神戸市立医療センター中央市民病院 総合内科 医長 
楢崎 秀彦  日本医科大学 小児科学教室 准教授 
神戸 直智  京都大学大学院 医学研究科・医学部皮膚科学 特定准教授 
横川 直人  日野市立病院 総合研究科 部長／東京都立多摩総合医療センター  

リウマチ膠原病科 医長 
井上 満代  兵庫医療大学 看護学部看護学科 講師 
向井 知之  川崎医科大学附属病院 リウマチ･膠原病教室 准教授 
川邊 智宏  東京女子医科大学膠原病リウマチ痛風センター小児リウマチ科  

後期臨床研修医 
盛一 享徳  国立成育医療研究センター研究所 小児慢性特定疾病情報室 室長 
 

研究要旨 
難治性・希少免疫疾患におけるアンメットニーズの把握のため、包括的および疾患特異的尺度 patient 

reported outcome (PRO) を選定し、その効率的な収集・解析のため ICT (information and communication 
technology)を用いた評価方法を構築した。当研究に参画する 16 名の医師・看護師に対しアンケートを行い、

小児科、内科、皮膚科、看護分野の各々の視点を踏まえ PRO の選定を進めた。本研究課題である難治性疾

患、希少性疾患について、小児領域、成人領域の各々より抽出した。包括的尺度のうち、小児 QOL として、

KINDL、KIDSCREEN、DISABKIDS (DCGM37)、DISABKIDS for JIA、PedsQL、RTP、Mind the Gap Scale、
PROMIS Global Health Assessment が、成人 QOL として、SF36v2、EQ5D、WEMEBS、COPM、PRAS、SILS、
DLQI、PCS、PSEQ、VFQ11、また疾患特異的尺度のうち、成人 QOL として、LupusPRO、Lupus impact tracker、
SSC、MDHAQ/RAPID3、FMF50、FMFQoL、ESSPRI の計 25 指標が提案され、それらの意義、適応疾患、適

応年齢、実施可能性が議論された。次年度以降の患者会での評価に使用しうるものとして、小児では KINDL, 
EQ-5D-Y を使用し、さらに PedsQL の追加についても検討を行う予定である。成人では、SF36, EQ-5D が選

定された。新規の指標作成はバリデーションを含む研究計画上、困難と判断した。多くの指標で、対象疾患、

対象年齢、回答への負担、利用許諾、ICT 化などを検討した結果、現状では実施可能性の高い指標が最終的

に限定され、次年度以降の研究にはこれらを優先的に適用する方針とした。疾患特異的尺度についても今後、

検討を継続し、自由記載を利用したテキストマイニング手法についても検討を行う予定である。 
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A. 研究目的 

難治性・希少免疫疾患患者では、医療の内容、

質や医療費等のアンメットメディカルニーズ

(UMN)のみならず、食事や運動、睡眠などの日常

生活、妊娠・就学などのライフイベント等、様々

な場面においてアンメットニーズが存在するが、

その現状は必ずしも十分に把握されていない。自

己免疫疾患・血管炎症候群・自己炎症性疾患にお

いて UMN を把握することを目的に、これらの疾

患に有用と思われる全般的および疾患特異的

patient reported outcome (PRO)を選定し、その効率

的な収集・解析のための ICT (information and 
communication technology)を用いた評価方法を構

築について検討することを目的とした。 

B. 研究方法 

当研究に参画する 16 名の医師・看護師が情報収

集を行い、小児科、内科、皮膚科、看護分野の各々

の視点を踏まえ PRO 尺度の選定を行った。特に本

研究課題である難治性疾患、希少性疾患に有用と

思われた尺度について、小児領域、成人領域の各々

から抽出した。 
（倫理面への配慮）本研究は公開されている情報

による検討であり、倫理面への配慮は不要である。 

C. 結果 

包括的 QOL尺度の検討：小児領域においては、KINDL、

KIDSCREEN、 DISABKIDS (DCGM37)、 PedsQL、 RTP 

(Rotterdam transition profile)、MGS (Mind the 

Gap Scale)、PROMIS (Patient-reported outcomes 

measurement information system) Global Health 

Assessment、EQ-5D-Yなどが候補として挙げられた

が、日本語版の妥当性検証が終了しているもの、既

報告との比較検討が可能であるもの、本邦における

標準値が公表されているもの、などの条件を検討し

た結果、小児領域における包括的尺度としては、

KINDL、EQ-5D-Y、PedsQL を最終的に選定した。同

様に成人領域においては、F36v2、EQ-5D、WEMEBS、

COPM、PRAS、SILS、DLQI、PCS、PSEQ、VFQ11 が候

補として挙げられ、最終的に、SF36v2 および

EQ-5D-5L を選定した。 

疾患特異的尺度の検討：小児領域ではほとんど利用

可能な尺度が存在せず、現在日本語版の妥当性が検

証中である PedsQL リウマチモジュールの利用が候

補として挙げられた。成人領域では、LupusPRO、

Lupus impact tracker、SSC、MDHAQ/RAPID3、FMF50、

FMFQoL、ESSPRI が候補として挙げられた。 

小児領域と成人領域とで共通した QOL 尺度の適用

については、年齢により最適な質問項目が異なって

いることが多いこと、小児では成人と比較して日本

語版の妥当性検証が完了している尺度が少ないこ

となどから、全く同一の指標を使用することは困難

と判断された。この条件に最も近い尺度として、小

児における EQ-5D-3L/5L の proxy版が挙げられた。 

D. 考察 

国内外における主に健康関連 QOL 尺度に関し

情報を収集し、本研究班の研究対象疾病において

利用可能な尺度について検討を行った。今回の検

討では、アンメットニーズに対するアウトカム評

価の指標としての健康関連 QOL 尺度の利用可能

性について検討を行った。 
健康関連 QOL 尺度には、包括的尺度と疾患特異

的尺度が存在するが、病勢の評価だけではなく患

者の満足度や一般国民との比較も視野に入れる必

要があることから、包括的尺度の利用を中心に、

疾患によっては疾患特異的尺度が存在することか

ら、そちらの利用についても検討を行った。諸外

国では様々な健康関連 QOL 尺度が存在するが、本

邦で利用する場合には、日本語版の妥当性検証が

行われている必要があり、日本語版が利用可能な

尺度は限られていることがわかり、日本語版の妥

当性検証が完了している尺度の中から、本研究班

の研究対象疾病に利用可能な尺度を選定した。 
成人とは異なり小児領域における尺度の利用で

は、小児本人からの回答取得に年齢的な限界があ

り、年齢によっては、保護者等からの代理回答を

利用する必要がある。一般的に中学生以降では本

人回答でも再現性が確認されるが、小学生以下で

は再現性が乏しくなるため代理回答の方が、方法

論的には望ましい結果となる。一方で代理回答で

は身体的評価は本人回答と同等の結果となるが、

心理・精神的な評価では本人回答と代理回答では

結果が乖離する傾向にあると言われていることか

ら、最終的にはアンメットニーズ調査の対象年齢

と評価項目（精神的な側面をどの程度重要視する

か）によって、回答取得方法を選択する必要があ

ると思われた。 
成人において候補となった包括的健康関連 QOL
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尺度は、過去に様々な領域で利用されている

SF36v2 および EQ-5D-3L/5L が選択された。SF36v2
は、日本語版の妥当性検証およびわが国の標準値

が公表されており大きな利点がある一方、質問項

目がやや多いこと、そのままでは効用値の計算が

できないこと、紙媒体以外の調査（ICT を利用し

た調査）実績がないことが欠点としてあげられる。

EQ-5D は効用値が直接計算でき、ICT を利用した

調査実績もあるが、項目が非常に少ないため、本

研究班の研究対象疾患において天井効果が生じる

可能性があることが懸念され、調査目的によって

使い分けもしくは同時利用を検討する必要があろ

う。 
疾患特異的 QOL 尺度で、日本語版が存在し最も

利活用の可能性があるものとして、LupusPRO 等が

考えられた。他の研究対象疾病においては、疾患

特異的尺度が開発されていないものも多く、本研

究班では調査対象疾患に応じて、使い分けが必要

であると思われる。 
小児領域と成人領域と共通の尺度で評価するべ

きか検討を行ったが、患者本人の価値観が経時的

に不偏ではないこと、年齢階層ごとに価値観が異

なること、等から無理に同一尺度を利用する必要

はないように思われた。 

Ｅ 結論 

健康関連 QOL 尺度の利用可能性についての検

討をおこなった。小児領域では包括的尺度として

KINDL、EQ-5D-Y、PedQL が候補となり、成人領

域では SF36v2, EQ-5D-5L が候補となった。今後さ

らに疾患特異的指標についても検討を継続すると

ともに、UMN を見いだすため、患者の生活実態や

満足度に関する調査のための質問票を検討する。

また自由記載を利用したテキストマイニング手法

についても検討する。 

Ｆ 健康危険情報 

なし 

Ｇ 研究発表 

なし 
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（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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(※3) 廃止前の「疫学研究に関する倫理指針」や「臨床研究に関する倫理指針」に準拠する場合は 、 当該項目に記入すること。

5. 厚生労働分野の研究活動における不正行為への対応について
I研究倫理教育の受講状況 l受講 ■ 未受講口

6. 利益相反の管理

当研究機関におけるCOIの管理に関する規定の策定 有 ■ 無 □ （無の場合はその理由

当研究機関におけるCOI委員会設置の有無 有 ■ 無口（無の場合は委託先機関：

当研究に係るCOIについての報告・審査の有無 有 ■ 無 □ （無の場合はその理由 ：

当研究に係るCOIについての指導・管理の有無 有 □ 無 ■ （有の場合はその内容

（留意事項） ．該当する口にチェックを入れること。
・分担研究者の所属する機関の長も作成すること。

） 

） 

） 

） 


















