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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



5 
 

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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