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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 を国際標準指標を集積して「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。今年度は前

年度に引き続き、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（製薬会社・保険者）の UMN の把握、国

際生活機能分類を用いた相談事例の客観的評価を行った。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 

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 UMN のみならず、日常生活やライフイベン

ト等、様々な場面において UMN が存在する。UMN の全容とその探索方法の把握が本分担班研究の目的であ

る。前年度図書館検索により抽出した文献について、構造化抄録を作成した。各対象疾患の UMN に関する

情報を収集したが、疾患や報告研究により調査内容や評価指標が異なるため、既報における比較は困難と

であった。UMN 研究における包括的 QOL 尺度の重要性が示唆された。 
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（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 と小児慢性特定疾病・指定難病データを用い難治性・希少免疫疾患の UMN に関する診療実態の検討

が、本分担班研究班の目的である。NDB 解析対象疾患として JIA/RA、TAK、CAPS、全身性エリテマトーデ

ス（SLE）、抗リン脂質抗体症候群(APS)を選定した。想定される疾患特異的、疾患共通の UMN 案を患者

[疾患]特性、医療の内容、医療費、ライフステージ、地域格差に分類し前年度に申請し、NDB は 2021 年 7

月に承認された。データ提供は 2022 年 4 月の予定である。小児慢性特定疾病・指定難病データは、2021

年 3 月に利用が許可された。2022 年 1月にデータ提供をうけ、2月に厚労省による実地監査が終了し、デ

ータ解析を開始した。 

3. 製薬会社・保険者のアンメットニーズの探索研究 

患者・医療者以外の医療利害関係者である製薬企業・保険者の UMN を明らかにするため、日本製薬工業協

会の協力を得て、難治性・希少免疫疾患の UMN に関するアンケートを 72 社の製薬企業社員 203 名から回

答を得た。回答者の薬物治療の貢献度に関する UMN は成人、小児領域でそれぞれ 37.8%、45.9%で小児に

より高いことが示された。小児領域では、成人発症疾患との病態の相違（小児発症例の特性）、医療経済

評価の違い、エビデンスの低さなどが挙げられた。また、製薬企業が患者の UMN の把握が困難と感じてい

ることが示された。保険者の UMN の探索は、保険者の協力が得られず断念した。 

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

前年度、UMN 把握に適した包括的 QOL 尺度の検討を行ったが、今年度は難治性・希少免疫疾患患者の UMN

を捉えるため、国際生活機能分類(ICF)を用いた患者会への相談事例の客観的評価を試みた。3疾患

（JIA、TAK、自己炎症性疾患）計 633 件の相談事例を検討した結果、「身体機能」、「活動」、「参加」

のそれぞれのドメインの項目との関連が認められた。症状による活力の制限、対人関係や学校や職場の理

解についての事例や担当医を含む医療者との対人関係・相互理解についても事例が目立つ傾向が確認さ

れ、これらは疾患特異的尺度での捕捉は困難と考えられた。ICF による生活機能モデルの視点から、新
たに「見える化」できる患者 UMN の可能性が示唆された。 
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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。 

今年度は前年度に引き続き、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（製薬会社・保険者）

の UMN の把握、国際生活機能分類を用いた相談事例

の客観的評価を行った。 

 

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参画

した。各疾患班が以下の４分担班の研究を共同で行

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：前

年度実施した、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 UMN

と関連する図書館検索の結果抽出した自己免疫疾

患・血管炎領域 16 文献、自己炎症疾患領域 30 文献

を対象に構造化抄録を作成した。 

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(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：前年度に引き続き各疾患研究班より UMN 案を収

集し、厚生労働省から提供される NDB と小児慢性特

定疾病・指定難病データ各 DB の利用申請を行い、

データが得られたものについては解析を開始した。 

3. 製薬会社・保険者のアンメットニーズの探索研

究：前年度、日本製薬工業協会（製薬協）の 医薬

品評価委員とともに、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

に対しオンライン調査を実施した。今年度は、その

自由記載内容に重点をおいて解析した。また、保険

者の UMN を把握する目的で、多施設の社会保険診療

報酬支払基金担当者に協力を要請し、調査実施に向

けて調整を行った。 

4. PRO (patient reported outcome) の検討と ICT

化に関する研究：相談事例の検討にあたっては、国

際生活機能分類（ICF）の概念を導入し、ICFにおけ

る生活機能モデルの構成要素である、「身体機能・

身体構造」、「活動」、「参加」のドメインを念頭

に、相談事例について ICF の分類コードを対応させ、

相談事例の客観的評価を試みた。  

 

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・血管炎領域では 16 文献の構造化抄録
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を作成した。SLE、SSc（全身性強皮症）、DM（皮膚

筋炎）、ベーチェット病の 4 疾患で quality of 

life(QOL)について評価された報告があり、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。QOL を国際基準評価尺度

（SF-36 または EQ-5D）で評価したものは 3 文献の

みであった。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。自己炎症性疾患領域では、30文献の構造化抄録

を作成した。（クリオピリン関連周期性症候群

(CAPS)：7、Blau 症候群：4、家族性地中海熱:18）。 

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：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。NDB は 2021 年 7 月

に承認された。データ提供は 2022 年 4 月の予定で

ある。小児慢性特定疾病・指定難病データは、2021

年 3月に利用が許可された。2022年 1月にデータ提

供をうけ、2 月に厚労省による実地監査が終了し、

データ解析を開始した。 

3. 製薬会社・保険者のアンメットニーズの探索研

究：回答者の所属がリウマチ膠原病領域の薬剤の有

していたのは成人、小児領域でそれぞれ 54.6%、

18.2%であった。回答者の薬物治療の貢献度に関す

る UMNN は成人、小児領域でそれぞれ 37.8%、45.9%

で小児により高いことが示された。小児領域では、

成人発症疾患との病態の相違（小児発症例の特性）、

医療経済評価の違い、エビデンスの低さなどが挙げ

られた。また、製薬企業が患者の UMN の把握が困難

と感じていることが示された。保険者の UMN の探索

は、保険者の協力が得られず断念した。 

4. PRO の検討と ICT 化に関する研究：提供可能であ

った 3 疾患（若年性特発性関節炎、高安病、自己炎

症性疾患）計 633件の相談事例について、ICF項目を

基にした分類を実施した。その結果、「身体機能」、

「活動」、「参加」のそれぞれのドメインの項目と

の関連が認められた。痛みや発熱、倦怠感による活

力の制限および家族、親族、友人・同僚といった対

人関係ならびに学校や職場の理解について悩んでい

る事例が多く認められた。また担当医を含む医師と

の対人関係・相互理解についても多くの相談事例が

寄せられていた。  

 

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：対象疾

患における UMN について図書館検索を行った結果、

それぞれの論文における UMN の定義は曖昧であり、

当研究斑でこれから探求を行う UMN の定義を検討す

る必要があると考えられた。また、新規治療薬の効

果判定において、QOL 改善度が重要と考えられるが、

疾患活動性指標のみでは QOL 評価はできないことに

言及した論文は重要で、今後 UMN 把握の観点から疾

患共通の包括的 QOL 尺度の適用が必要と考えられた。 

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。一方、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。今後それぞ

れの DB の特徴を生かし 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：小児領域では、成人発症疾患との病態の相違

（小児発症例の特性）、医療経済評価の違い、エビ

デンスの低さなどが挙げられた。また、製薬企業が

患者の UMN の把握が困難と感じていることが示され

た。  

4. PRO の検討と ICT 化に関する研究：３つの疾病に
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関する相談内容は概ね共通しており、症状に関する

もの、治療に関するものが散見されたが、内容から

担当医との相互理解の不足や医師からの説明不足に

よる不安が原因となっている可能性が示唆された。

痛みや倦怠感、発熱等により生活活動が制限されて

しまうことに関する相談が多く認められた。また家

族や親族、友人や同僚といった周囲の人間や幼稚

園・保育園、学校や職場などの相互理解の不足を訴

える事例が数多く認められた。同様に担当医との間

の相互理解に苦しむ症例も散見された。環境要因と

しては、専門性の高い疾患となることから、医療提

供体制や医療費助成、社会保障サービスに関する悩

みが多く認められた。 

 

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、

構造化抄録を作成した。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

であることあった。また、UMN 研究における包括的

QOL 尺度の重要性が示唆された。 

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：それ

ぞれの DB の解析を進め、の特徴を生かし想定した

UMN 案、また図書館検索や製薬企業の UMN 調査結果、

患者会の相談事例研究結果を参考にし、検証を行う。 

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乏しく検討

できなかった製薬企業者の UMN を評価したものであ

る。他の利害関係者の UMN 比較することで、利害

関係者間の交流活性化を含めた製薬企業者の UMN

の解決策を講じる必要がある。次年度に患者会との

交流の機会を設ける予定である。  

4.PRO の検討と ICT 化に関する研究：見いだされた

重荷については、疾病の病態を評価する尺度では捕

捉することは難しいと考えられ、今回実施した ICF

による生活機能モデルの視点から、初めて客観的に

明らかになった部分であり、患者のアンメットニー

ズの一部を捉えることができたのではないかと考え

られた。  
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