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1 はじめに 

疾患レジストリは医薬品の臨床開発等において有用なデータソースとして期待されており、

Clinical Innovation Network（CIN）を始めとして、具体的な利活用に向けた環境整備が積極的に行

われている。CIN 推進支援事業として、疾患レジストリの構築支援、患者レジストリ検索システ

ムの公開、疾患レジストリ利用者と疾患レジストリ保有者のマッチングに関する事業が行われて

いる 1。具体的な医薬品開発への利活用事例も認められるようになり、例えば、2020 年に日本で

承認されたデュシェンヌ型筋ジストロフィー（DMD）治療薬のビルテプソの臨床試験では、神経・

筋疾患患者レジストリである Remudy（Registry of Muscular Dystrophy）を用いて患者リクルートメ

ントが行われた 2。また、PMDA は審査関連業務として、医薬品レジストリ活用相談、医薬品レジ

ストリ使用計画相談、医薬品レジストリ信頼性調査相談、医薬品データベース活用相談、医薬品

データベース信頼性調査相談を新設している 3。更に、厚生労働省は「承認申請等におけるレジス

トリの活用に関する基本的考え方について」及び「レジストリデータを承認申請等に利用する場

合の信頼性担保のための留意点について」の 2 つのガイドラインを 2021 年 3 月に発出した 4 5。

このように、各製薬企業が疾患レジストリを利活用できる素地は整ってきている。また、疾患レ

ジストリの構築者はアカデミアのみに留まらず、製薬企業や患者による構築事例も認められてき

ており、更なる利活用促進に向けた環境整備が進むものと思われる。 

本報告書では、製薬企業による疾患レジストリの利活用について、臨床開発戦略策定及び臨床

試験の立案・実施、承認申請、並びに製造販売後における具体的な事例を参考にしつつ、疾患レ

ジストリとその他のデータソースの特性の比較や利活用のされ方の違いについて検討し、以下の

ような、他のデータソースと比較した結果から見えてきた疾患レジストリ利活用の有用性や課題、

製薬企業目線からの展望を示す。 

 疾患レジストリを利活用する際の強み・課題 

 疾患レジストリが有益である利活用場面 

 疾患レジストリに製薬企業が期待すること 

 

更に、日本製薬工業協会 医薬品評価委員会 臨床評価部会の 2019 年度タスクフォース 1 報告書

では、疾患レジストリの利活用を促進するためのエコシステムを提言しており、「患者の参画なし

には疾患レジストリの目的は果たせない」と報告している 6。また、患者中心（Patient-centered）

の医薬品開発や Patient and Public Involvement（PPI）は、医薬品開発において益々重要な視点とな

っており、レジストリデータの利活用の検討と並行して、本タスクフォースでは患者参画型のレ

ジストリについても調査した。患者参画型の疾患レジストリについては海外でいくつかの事例が

存在するため、それらを紹介するとともに、日本における今後の展望も本報告書にて考察する。 
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2 疾患レジストリの特性と他のデータソースとの違い 

疾患レジストリとは様々な定義がなされているが、本報告書で取り扱う疾患レジストリの定義

は、CIN が作成・公開しているレジストリ作成と運用の手引きを参照し、「特定の疾患、疾患群、

健康状態又は曝露について、医療情報又は健康情報の収集を行うシステム、又はそれによって構

築されたデータベース」とする 7。 

疾患レジストリは、患者集団を興味のある特定の集団に限定し、研究目的に必要なアウトカム

が収集されることが多い。そのため、疾患レジストリを利用することで、興味のある対象疾患と

研究目的のそれぞれに応じたアウトカムが得られることが特徴と考えられる。一方で、疾患が限

定されていることから、二次利用先のターゲットが狭く、利活用がなかなか進まないといった現

状もあり 7、CIN 構想でマッチング事業が図られるなどの取り組みがなされている 8。 

疾患レジストリに含まれるデータは様々であるが、疾患レジストリの手引き 7 や EMA より発出

された Discussion paper9  10によると、一般的に以下のようなデータがその疾患レジストリの目的

に応じて収集されている。対象疾患に関するアウトカム情報など多くの情報が含まれている場合

があり、医薬品開発において幅広く利用できる可能性がある。 

 登録情報：患者氏名、住所、被験者 ID、登録日、等 

 患者情報：生年月日、性別、身長、体重、喫煙状況、人種、等 

 疾患情報：罹患日、重症度やサブタイプ、予後因子、対象疾患に関するアウトカム情報、

QOL、転帰、等 

 既往歴、合併症 

 検査：臨床検査、生理検査、画像検査、病理検査、遺伝子検査、等 

 治療：薬剤、用法用量、治療期間、等 

 妊娠：妊娠が判明した日、アウトカム（中絶、出産、等） 

 

レジストリ以外のリアルワールドデータ（RWD）のソースとして利活用可能なものとしては、

保険請求に基づくデータベース（JMDC、MDV 等）、医療機関の電子カルテ（EMR）に基づくデー

タベース（MID-NET 等）等が挙げられる。これらのデータソースごとの主な特徴を表 2-1 に示す。

なお、MID-NET は、国内のいくつかの医療機関が保有するレセプトや EMR データをデータベー

ス化したものである 11が、その利活用は医薬品の安全対策や公益性の高い調査・研究に限って認

められている状況である。 
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表 2-1 医薬品開発への利活用の観点からの各データソースの主な特徴 

 強み 限界 

疾患レジストリ  興味のある対象疾患を特

定しやすい 

 臨床アウトカムが得られ

る場合がある 

 二次利用先が限られる 

 症例数・期間・収集項目は

研究に依存する 

保険請求に基づくデータベー

ス 

 大規模 

 構造化されている 

 本来の病名ではない保険

請求上の病名が含まれる

場合がある 

 臨床アウトカムを得難

く、バリデーションが必

要な場合もある 

電子カルテに基づくデータベ

ース 

 日常診療を反映した詳細

な医療情報 

 臨床アウトカムが得られ

る場合がある 

 非構造化データが多い* 

*がん領域では Flatiron 社が非構造化データを構造化データに変換してアウトカムを含むデータベ

ースを作成し、企業へ提供しているなどの動きがあるものの、アウトカムの評価方法が様々な希

少疾病などでは同様の取り組みを行うには課題が多い。 
 

このように、疾患レジストリは、他のデータソースに比べて多様なデータや、実臨床では収集

されないデータも含まれている場合があり、医薬品の開発や製造販売後において幅広く利活用で

きるデータソースである。3 章以降に疾患レジストリの利活用事例を述べる。 

 

3 疾患レジストリの利活用事例 

本章では、臨床開発戦略策定及び臨床試験の立案・実施、承認申請、並びに製造販売後での段

階別に利活用事例を整理した。なお、臨床試験の外部対照群としての利用は、開発戦略や試験立

案にも関わるが、ここでは承認申請の事例として述べた。 

 

3.1 臨床開発戦略策定及び臨床試験立案・実施段階での利活用 

3.1.1 疾患レジストリ利活用事例 

疾患レジストリは、市場性調査、臨床試験の実施可能性調査（フィージビリティ調査）、臨床試

験への患者リクルートメント、Registry-based randomized clinical trial（RRCT）での利活用など、医

薬品の開発戦略策定から臨床試験立案・実施段階での利活用が期待できる。例えば、ターゲット

とする疾患の患者数を把握することで、上市した際の売上高等の市場性を予測できる。なお、2018
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年の調査 12では臨床試験のフィージビリティ調査（国内 1 件、海外 1 件）、患者リクルートメント

（国内 7 件、海外 12 件）が報告されている。 

臨床試験の患者リクルートメントへの具体的な利活用例として、2020 年に日本で承認された

DMD 治療薬のビルテプソの医師主導治験では、患者数が少ない希少疾病であるが、神経・筋疾患

のレジストリである Remudy を用いて効率的に患者リクルートメントが行われたとの報告がある

2。 

RRCT とは、患者スクリーニングから臨床試験期間中の評価までの必要な情報を疾患レジスト

リで収集する試験であり、既存の RCT と比較し、迅速かつ安価な試験実施が可能である。EMA で

は RRCT に関するドラフトガイドラインが作成されており、2020 年末までパブリックコメントが

実施されていた 13。RRCT の具体的な事例として、ST 上昇型心筋梗塞患者において経皮的冠動脈

形成術前の血栓吸引による死亡抑制効果を検討した TASTE 試験では、1 症例あたり$50 で実施で

きており、既存のデザインと比較して劇的に安価だったと報告されている 14。 

 

3.1.2 その他のデータソースとの比較 

疾患レジストリ以外のデータベースについても、臨床試験への利活用事例がみられる。例えば、

国内では MDV トライアル株式会社が医療データベースを用いたフィージビリティ調査及び施設

選定サービスを行っている 15。海外では、Elligo Health Research 社の「Goes Direct」や、Flatiron 

Health 社の「Onco Trials」のように、電子カルテデータを基に臨床試験の適格性基準を満たす可能

性が高い患者を主治医や施設のスタッフに示すサービスがある 16。また、各製薬企業では、臨床

試験のフィージビリティ調査や市場調査に疾患レジストリ以外のデータベースを利用している 17。

しかしながら、このような情報は社内活用に留まることが多く、公開されている実例を確認する

ことが困難なため、本報告書において詳細な事例を示すことはできていない。実際、本タスクフ

ォースメンバーの会社においても、市場調査等への利活用の経験があるものの、情報の公開は行

っていなかった。 

一般的に、疾患レジストリでは他の保険請求に基づくデータベースよりも臨床試験の登録に関

連する項目が収集されている。そのため、患者ごとに臨床試験登録に関する適格性を検討しやす

いことが多く、患者リクルートへの利活用に期待ができる。RRCT についても、疾患レジストリ

では臨床試験の登録に関連する項目、更にはアウトカムに関連する項目が収集されているため、

疾患レジストリが有用と思われる。 

臨床試験のフィージビリティ調査においては、疾患レジストリだけでなく他のデータソースの

利活用が期待できる。疾患レジストリは、利用までの手続が確立されておらず時間がかかる場合

があることなどが懸念されるため、他のデータソースの方がスムーズに調査を進めることができ

るケースが考えられる。一方、患者数が少ない希少疾病領域や小児を対象とした臨床試験では、

他のデータソースの情報量が少ない状況が考えられるため、疾患レジストリの方が有用と思われ
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る。 

 

3.2 承認申請での利活用 

3.2.1 疾患レジストリ利活用事例 

近年、承認申請を目的とした疾患レジストリの利活用事例がいくつかあがってきている。本章

では疾患レジストリから抽出したデータを外部対照群として設定し、臨床試験結果と比較した医

薬品の事例としてビルテプソ、医療機器の事例としてカワスミ Najuta 胸部ステントグラフトシス

テムの概略を以下に記載した。 

 
3.2.1.1 ビルテプソ 

ビルテプソ（一般名：ビルトラルセン）は、DMD 患者のジストロフィン産生を回復させること

により、疾患の進行を抑制するとともに疾患状態を改善するアンチセンス核酸薬であり、2020 年

3 月に日本で承認された。 

本剤は申請時に、評価資料として国内第 I 相試験、国内第 I/II 相試験並びに海外第 II 相試験成

績が提出された。これらのうち、国内の 2 試験は被験薬のみのオープン試験であり、海外第 II 相

試験は安全性確認のための 4 週間のプラセボ対照ランダム化二重盲検期とそれに続く 20 週間の

オープンラベル期で構成された試験である。本剤の有効性の主要評価項目は、筋生検によるジス

トロフィンタンパク発現の被験薬投与前後比較で論じられているが、海外第 II 相試験の副次的評

価項目である運動機能評価に関しては疾患レジストリから選択した患者集団を外部対照群とした

比較が行われた。 

疾患レジストリは DMD 患者 440 例のデータ（時間機能検査、筋力検査、アンケートによる機

能検査、肺機能検査、生活の質）を含む米国の筋ジストロフィーの臨床試験ネットワークによる

縦断的自然歴研究（CINRG-DNHS：Cooperative International Neuromuscular Research Group - Duchenne 

Natural History Study）のデータベースが用いられた。本疾患レジストリを使用することは海外第 II

相試験の立案時に計画された。また、疾患レジストリ参加施設の中から治験実施施設を選定する

ことにより機能検査等の評価のばらつきを最小化する工夫がなされていた。 

自然歴研究の使用にあたっては、海外第 II 相試験の対象集団との類似性を確保するために、年

齢、地域、ステロイドの使用状況及び遺伝子型等に関する選択・除外基準が設定され、これらを

満たす患者 65 例（データベース全体の 14.8%）が外部対照群として選択された。この 65 例と海

外第 II 相試験の実薬群 16 例を比較した結果、外部対照群に対して実薬群で 10 メートル歩行/走行

時間、立ち上がり時間及び 6 分間歩行距離の有意な改善が認められた。 

日本の承認審査においては、海外第 II 相試験と外部対照群を比較することの適切性について、

海外第 II 相試験と外部対照群のベースラインの類似性、外部対照群の評価手順等によるバイアス

の最小化、外部対照群の有効性に影響しうる併用治療等について議論がなされた。これを経て、
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最終的に PMDA により「無作為化により比較可能性の担保された集団間での比較ではなく探索的

な検討ではあるものの、本剤投与によるジストロフィン発現増加により運動機能が改善する傾向

は示唆されている。本剤投与により運動機能に対する有効性は期待できる」とされ、本剤は承認

された 18 19。 

 

3.2.1.2 カワスミ Najuta 胸部ステントグラフトシステム 20 21 

カワスミ Najuta 胸部ステントグラフトシステム（一般名：大動脈用ステントグラフト）は、ス

テントグラフトを病変部位まで送達し、規定の径まで自己拡張して血管壁に密着することで動脈

瘤内への血流の浸入、圧負荷による破裂を予防し治療する機器である。2012 年 12 月に日本で承

認された。 

本機器は申請時に国内多施設共同臨床試験の成績が提出された。この臨床試験において、過去

の疫学調査データ（レジストリ）をヒストリカルコントロール群とし、本機器の有効性及び安全

性を評価している。外科手術が本機器を評価する際の対照群となるが、本機器による治療と外科

手術では侵襲性が大きく異なる。そのため、無作為に処置を割り付ける無作為化比較試験の実施

は、患者の治験への参加の同意取得が困難になることが予想された。一方、無作為化を実施しな

い場合は、患者選択にバイアスが生じる可能性が懸念された。これらのことを踏まえ、過去の外

科手術成績に関するレジストリから選択した対照群との比較が行われた。レジストリは、日本成

人心臓血管手術データベース（JCVSD：Japan Adult Cardiovascular Surgery Database）に登録された

データが利用された。JCVSD は、2000 年に日本心臓血管外科学会及び日本胸部外科学会により構

築されたデータベースである。米国胸部外科学会データベースとほぼ同じ項目を全国の参加施設

から収集し、中央施設にて統計解析を行っている。 

外部対照群としての使用にあたっては、臨床試験の患者集団との類似性を確保し、大動脈瘤の

治療成績に係る因子や施設間の技術差などのバイアスを排除するように考慮した試験デザインと

している。具体的には、臨床試験と同じ選択基準及び除外基準を設定し、臨床試験の実施施設、

大動脈瘤の位置、傾向スコア（propensity score）を用いて、本機器群と 1：1 マッチングになるよ

うに外部対照群の患者を選択している。 

承認審査においては、外部対照群との比較について、本来は外科手術群を対照群として設定し

た無作為化比較試験で評価すべきと考えるものの、日本における実施の困難さや非無作為化臨床

試験でのバイアス及び評価の困難さを踏まえると、本機器を留置した同一施設における外科手術

データを用いた今回の比較方法及び結果は機構により受け入れ可能とされ、本機器は承認された。 

 

3.2.2 その他のデータソースとの比較 

疾患レジストリを外部対照群として利用した承認申請の事例では、疾患レジストリ集団の一般

化可能性、臨床試験群との比較可能性、事前計画の有無が承認申請データとしての受け入れの際
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の論点になっている。 

例えば、3.2.1 章で示した疾患レジストリを用いた事例における比較可能性の検討では、外部対

照集団とのベースラインデータの比較や傾向スコアマッチングなどを用いて臨床試験の薬剤群

（又は機器群）との類似性を考慮している。 

RWD による外部対照群としての利活用は、設定の適切性の説明が重要になる。全ての疾患レジ

ストリが臨床試験の薬剤群との比較可能性を評価するための十分な項目を収集しているとは限ら

ないものの、疾患レジストリは疾患特有の情報を有している特徴がある。一方、保険請求や EMR

などをソースとした疾患レジストリ以外のデータベースでは、臨床試験との比較可能性を評価す

るための情報が不足している懸念がある。例えば、Electoric Health Record（EHR）に基づくデータ

ベースから外部対照群を設定して ROS1 陽性の局所進行又は転移性非小細胞肺癌への効果を検討

したロズリートレク（2020 年 2 月承認）では、PMDA より被験者背景の偏りが懸念される上、本

疾患における重要な予後因子の情報がデータベースでは欠測のため、傾向スコアの調整に限界が

あるとの見解を受けている 22。 

また、疾患レジストリの強みは、他のデータソースでは得られない疾患特異的な臨床アウトカム

等が得られる点である。3.2.1 章に示したビルテプソの事例のような評価指標（10 メートル歩行/

走行時間、立ち上がり時間及び 6 分間歩行距離）は、疾患レジストリ特有の情報であると考える。 

3.2.1 章に示した外部対照群を設定した臨床試験の事例において、RWD のうち疾患レジストリ

が選択された理由を申請資料及び審査報告書から確認することはできなかった。しかしながら、

比較可能性や臨床アウトカムの有無を踏まえると疾患レジストリが適していたため、選択された

ものと思われる。 

 

3.3 製造販売後での利活用 

「医薬品の製造販売後の調査及び試験の実施の基準に関する省令」（GPSP 省令）の一部改正が

2018 年 4 月に施行され、新たに製造販売後データベース調査が規定された。この「データベース」

には、①病院情報由来のデータ（電子カルテや DPC データ等）、②診療報酬や調剤診療報酬明細

書（健康保険組合レセプトデータ等）、③疾患登録データ（疾患レジストリ）等が含まれる。本章

では、まず、日本における製造販売後の医薬品安全性監視活動及び有効性に関する調査・試験に

おける疾患レジストリの利活用事例を紹介する。また、再生医療等製品における疾患レジストリ

の立ち上げ事例に関しても紹介する。最後の項で、その他のデータソースとの利活用のされ方の

違いについて考察する。 

 

3.3.1 疾患レジストリ利活用事例 

3.3.1.1 ビルテプソ 

ビルテプソ（一般名：ビルトラルセン）は DMD を対象として 2020 年 3 月に承認された。承認
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条件として、本剤の有効性及び安全性の確認を目的とした国内レジストリを用いた調査の実施が

義務付けられた。2021 年 3 月現在最新であるビルテプソに係る RMP（2020 年 5 月変更）23におい

て、追加の医薬品安全性監視活動として DMD の疾患レジストリである Remudy を用いた調査が

計画されている。当該 RMP によれば、対象疾患の推定患者数が非常に少数のため目標症例数を設

定せず、症例登録期間に登録された全症例を対象としている。初回の研究期間としては、倫理審

査委員会承認後 5 年間としている。観察・検査スケジュールとしては、ベースラインから 6 ヵ月

ごとに、患者背景、臨床経過、身体所見などの情報を収集する。なお、本疾患レジストリデータ

の二次利用により、今後承認される医薬品、医療機器、再生医療等製品の使用実態下における長

期使用時の有効性、安全性を検討すること、及び研究期間の延長手続きを行った上でのデータ収

集も可能とされている。 

 

3.3.1.2 キムリア 

キメラ抗原受容体 T 細胞（CAR-T 細胞）療法「キムリア点滴静注」（一般名：チサゲンレクルユ

ーセル）は、再発又は難治性の CD19 陽性の B 細胞性急性リンパ芽球性白血病（B-ALL）及び再

発又は難治性の CD19 陽性のびまん性大細胞型 B 細胞リンパ腫（DLBCL）を対象として、2019 年

3 月に承認取得となった再生医療等製品である。承認条件として、一定数の症例に係るデータが

集積されるまでの間は、全症例を対象とした使用成績調査が義務付けられた 24。2021 年 3 月現在

キムリアに関する製造販売後データベース調査として、B-ALL 及び DLBCL を対象とした、安全

性及び有効性等の情報を収集するための長期追跡調査が計画されている。データベースとして

Center for International Blood & Marrow Transplant Research（CIBMTR）が保有する造血細胞移植及

び細胞治療アウトカムデータ収集のためのレジストリである FormsNET の利用が予定されている。

FormsNet に蓄積されるデータのうち、本調査の対象集団に該当するデータを、日本造血細胞移植

データセンターを経由して製造販売業者が入手する計画となっている。なお、本剤は 2018 年に欧

州においても承認されており、欧州造血細胞移植学会（EBMT*）は製造販売元であるノバルティ

スファーマと協力して、CAR-T 治療の長期アウトカムに関する研究を行うと発表した 25。EBMT

は細胞治療のための EBMT レジストリを用いてキムリアで治療された患者の長期安全性と有効性

データを収集する。この協力によって、キムリア使用による RWD の収集が可能となり、キムリア

にて治療を受けている患者のいる欧州の全施設において、EBMT レジストリデータベースである

ProMISe に登録するよう促される。 

 
*EBMT は 1974 年に設立された非営利の科学的団体である。生命を脅かす血液がんの克服や患者

の命を守るために貢献する。4,000 以上の医師、看護師、科学者そして他の専門家が所属し、造血

幹細胞移植及び細胞治療の研究に関して、連携・協力が行われている。EBMT 患者レジストリは

1970 年代の初めに設立され、ヨーロッパにおける造血幹細胞移植及び細胞治療に関する大規模な
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データソースである。 

 

3.3.1.3 アクテムラ 

アクテムラ（一般名：トシリズマブ）の「腫瘍特異的 T 細胞輸注療法に伴うサイトカイン放出

症候群（CRS）」に対する効能効果の追加は 2019 年 3 月に承認された。2021 年 3 月現在最新であ

るアクテムラに係る医薬品リスク管理計画書（RMP）（2020 年 12 月変更）26において、有効性に

関する調査・試験として「CRS を発現した患者を対象とした製造販売後データベース調査」が計

画されている。本調査の目的は、使用実態下で腫瘍特異的 T 細胞輸注後に CRS を発現した B 細

胞性悪性腫瘍患者において、アクテムラ治療前の患者背景及び治療後の CRS 改善状況を確認する

ことである。データベースはキムリアと同様に FormsNet の利用が予定されている。データ期間と

しては本剤の CRS に対する承認日以降 3 年 6 ヵ月までとされており、追跡期間に関しては検討中

とされている。アウトカム定義に用いるデータ項目としては、CRS の回復の有無、初回の CRS 診

断日、CRS の回復日などが予定されている。 

 

3.3.1.4 テムセル 

テムセル HS 注（一般名：ヒト（同種）骨髄由来間葉系幹細胞）は、造血幹細胞移植後の急性移

植片対宿主病を対象として 2015 年 9 月に承認取得された日本で最初の再生医療等製品である。承

認条件として、再審査期間中は本製品を使用する症例全例を対象とした使用成績調査を実施する

ことが義務付けられた 27。使用成績調査のデータ収集において、日本造血細胞移植データセンタ

ー及び日本造血細胞移植学会が実施する造血細胞移植と細胞治療のレジストリである Transplant 

Registry Unified Management Program（TRUMP）を用いている 28。TRUMP には、1980 年代から収

集されてきた造血幹細胞移植アウトカム情報が一元化・電子化を経て登録されており、造血幹細

胞移植アウトカムデータを用いた様々な登録研究がなされている。 

 

3.3.2 その他のデータソースとの比較 

国内外の医薬品安全性監視活動及び有効性に関する調査・試験における疾患レジストリ利活用

の事例に関して紹介したが、病院情報由来のデータや診療報酬請求データと疾患レジストリの活

用のされ方の違いについて考察を行った。RMP においては、安全性監視活動として、自発報告等

が該当する通常の安全性監視活動と、市販直後調査や GPSP 省令上の各調査・試験が該当する追

加の安全性監視活動が規定されている。そのうち 2019 年 1 月 1 日より 2020 年 7 月 31 日の間に公

開された RMP に記載のある製造販売後データベース調査について表 3.3.2-1 に示した（株式会社

CAC クロアの提供する製造販売後データベース調査を実施する製品一覧 29より抽出し、一部改

変）。なお、利用するデータソースが検討中となっている製造販売後データベース調査は集計対象

から除外した。 
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表 3.3.2-1 製造販売後データベース調査を実施する製品一覧 

製品名 承認取得者 効果又は効能 データベース 

アクテムラ 中外製薬 関節リウマチ FormsNet 
（ レ ジ ス ト

リ） 

イベニティ アムジェン 骨粗鬆症 MID-NET 

インフリキシマ

ブ BS「ファイザ

ー」 

ファイザー 関節リウマチ、クローン病、潰瘍性大腸炎 MDV 

スーグラ アステラス製薬 2 型糖尿病、1 型糖尿病 MDV/JMDC 

スマイラフ アステラス製薬 関節リウマチ MDV 

ソリクア サノフィ インスリン療法が適応となる 2 型糖尿病 計画中/MDV 

ゾルトファイ ノボノルディスクフ

ァーマ 
インスリン療法が適応となる 2 型糖尿病 MDV 

テセントリク 中外製薬 切除不能な進行・再発の非小細胞肺癌、進展型

小細胞肺癌、PD-L1 陽性のホルモン受容体陰性

かつ HER2 陰性の手術不能又は再発乳癌 

MDV/MID-
NET 

テリルジー グラクソ・スミスク

ライン 
慢性閉塞性肺疾患（慢性気管支炎・肺気腫）の

諸症状の緩解 
MDV 

ビルテプソ 日本新薬 エクソン 53 スキッピングにより治療可能なジ

ストロフィン遺伝子の欠失が確認されている

デュシェンヌ型筋ジストロフィー 

Remudy 
（ レ ジ ス ト

リ） 

フィアスプ ノボノルディスクフ

ァーマ 
インスリン療法が適応となる糖尿病 MDV 

フィコンパ エーザイ てんかん患者の部分発作（二次性全般化発作を

含む） 
RWD 

ベバシズマブ BS
「ファイザー」 

ファイザー ・治癒切除不能な進行・再発の結腸・直腸癌 
・扁平上皮癌を除く切除不能な進行・再発の非

小細胞肺癌 

MDV 

ベバシズマブ BS
「第一三共」 

第一三共 ・治癒切除不能な進行・再発の結腸・直腸癌 
・扁平上皮癌を除く切除不能な進行・再発の非

小細胞肺癌 

MDV 

ポートラーザ 日本化薬 扁平上皮非小細胞肺癌 MDV 

ミネブロ 第一三共 高血圧症 MDV 、 MID-
NET 

ユリス 富士薬品 痛風、高尿酸血症 MID-NET 

リツキシマブ BS
「ファイザー」 

ファイザー ・CD20 陽性の B 細胞性非ホジキンリンパ腫 
・免疫抑制状態下の CD20 陽性の B 細胞性リ

ンパ増殖性疾患 
・多発血管炎性肉芽腫症、顕微鏡的多発血管炎 
・慢性特発性血小板減少性紫斑病 

MDV 

ルムジェブ 日本イーライリリー インスリン療法が適応となる糖尿病 MDV 

ロケルマ アストラゼネカ 高カリウム血症 MID-
NET/MDV 

MID-NET: Medical Information Database Network,  MDV: Medical Data Vision,  RWD: Real World Data 

 

表 3.3.2-1 に示した通り、新医薬品及びバイオ後続品において、製造販売後データベース調査に

利用予定のデータベースとしては、MDV が 15 件、MID-NET が 5 件存在し、それらの多くは比較
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対照群が設定されている調査であった。また、疾患レジストリを用いた計画として CIBMTR が保

有する FormsNet を用いた調査及び Remudy を用いた調査の計 2 件存在した。2020 年 7 月 31 日に

「製造販売後データベース調査で用いるアウトカム定義のバリデーション実施に関する基本的考

え方」が策定され、製造販売後データベース調査を実施する場合、調査目的によって程度は異な

るものの、発現割合や発現率などの効果指標を適切に算出するためには、アウトカムの発現を正

確に特定することが重要であるとされている。今回調査を行った範囲では、臨床検査値によるア

ウトカム定義以外では、傷病名、薬剤処方などを複数組み合わせたアウトカム定義を検討してい

る調査が多かった。また、アウトカム定義の詳細は、バリデーション研究を踏まえて検討すると

されている調査や承認後の疫学相談を踏まえた上で検討するとされている調査も存在した。 

疾患レジストリを製造販売後データベース調査に利用する場合には、疾患レジストリで収集す

るアウトカム自体が真のケースと見なされ、バリデーションが不要となることが通常と考えられ

る。前述のアウトカムバリデーションの基本的考え方でもレセプトや電子カルテ等から定義する

アウトカムのバリデーションの際の真のケースとして疾患レジストリが挙げられている。また、

症例集積性という観点では、学会などの協力のもとで全例調査に利用することも一部の疾患レジ

ストリでは可能である。一方、疾患レジストリで収集されるデータは疾患特異的な情報が中心と

なるため、比較対照群を構築するために必要な薬剤等に関する情報が含まれていない可能性もあ

る。そのため、利活用の目的に応じて、データソースを選択する必要があると考えられた。 

 

3.4 疾患レジストリ利活用の有用性と課題 

3.4.1 疾患レジストリを利活用する際の強み・課題 

3.1 章～3.3 章を踏まえ、他のデータソースを利用する際に比べ、疾患レジストリを医薬品開発

において利用する際の強みと課題を以下の表 3.4.1-1 にまとめた。 

 



 

12 
 

表 3.4.1-1 疾患レジストリを医薬品開発において利活用することの強みと課題 

強み 課題 

 通常診療で収集しないアウトカム評価が

含まれている 

 利用目的に応じた、データ項目の収集、信

頼性保証のレベルを設定可能 

 疾患レジストリに格納されたデータと病

院における EMR データを紐づけることが

できる場合がある 

 利活用の環境整備が国主導で行われてい

る（ex. 相談枠の設置、PMDA がガイダン

スを作成中、CIN 構想） 

 利用料が不明瞭もしくは高額となる可能

性がある、データの授受に関する手順の整

備が必要など、利用ハードルが高い 

 疾患特異的なデータソースであること、各

疾患レジストリの保有団体が異なるため、

アウトカムの評価間隔などの統一が難し

く、疾患網羅的なデータベース研究ができ

ない 

 人種、地域、データ収集の時期がそれぞれ

の疾患レジストリごとに異なるため、グロ

ーバル開発への利活用にLimitationが存在

する 

 疾患レジストリの長期運営が困難な場合

がある 

 

3.4.2 疾患レジストリはどのような場面で有益であるか 

表 3.4.1-1 に示したとおり、疾患レジストリの利用ハードルが高いこと、疾患レジストリデータ

が収集する項目は疾患特異的であり、人種、地域、データ収集時期が限定されること等に留意し

て、利活用方法を検討するべきである。つまり、開発初期の構想段階における自然歴や薬歴の調

査、市場性調査、臨床試験デザインを検討する上での情報収集等の補足的なデータとして利用す

ることは、それに掛けるコストが大きい割に得られるベネフィットが少ない可能性があり、好ま

しくないと考えられる。 

一方で、疾患レジストリは利活用目的に応じたデータ項目を収集でき、それぞれの項目に応じ

て Source Data Verification（SDV）を実施するかどうか等、信頼性担保のレベルを設定できること

もある。そのため、一般的なデータソースからはアウトカム評価ができない疾患を対象とする場

合、承認申請時の対照群の生成や RRCT などハイレベルな信頼性担保が求められる場面において、

疾患レジストリは最も有益であると考えられる。また、患者数が少なく、詳細なデータを確認す

る必要がある希少疾病領域や、小児領域等での利活用が期待される。更に、人種差や治療環境の

違いで国際共同治験が難しい場合、症例数を絞って薬剤を評価する場合、予防薬のように大規模

かつ長期のフォローが必要な場合には疾患レジストリの利活用が適すると考えられる。 

また、疾患レジストリデータは一次データとして医療機関の情報を含むことが多いため、臨床

研究の対象患者が存在する地域、病院の規模などを考察し、施設選定やリクルートスピードの考
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察に利活用することも可能である。場合によっては、レジストリ側から対象患者へ働きかけるこ

とも可能であり、治験へのリクルートに利活用できる可能性もある。また、製造販売後調査にお

いて、学会などの協力を前提としてではあるが、全例調査に利用できる場合があることや、アウ

トカム定義が不要であることも利点である。 

上記のとおり、疾患レジストリの利活用が有益である場面を考察したが、Remudy のように医薬

品開発のあらゆる場面で利用可能な場合もある。Remudy は希少疾患である DMD を対象としてい

ることだけではなく、医薬品の各開発段階を念頭に、疾患や信頼性保証レベルに応じた階層構造

を取っているということも理由の一つと考えられる。 

 

3.4.3 疾患レジストリに製薬企業が期待すること 

疾患レジストリデータの医薬品開発の各段階における利活用については、PMDA から承認申請

等に利活用する場合のガイダンス等が既に発出されており、利活用する際の環境整備が進められ

ている。疾患レジストリは豊富な背景情報やアウトカムに関する情報を含む場合が多いことから、

承認申請データとしての利活用をはじめ、医薬品開発の様々な場面で利活用可能となることに対

する期待は大きい。一方で、承認申請時など、高い信頼性担保が求められる場合には、治験と同

等の品質保証を求められる等、まだまだ利活用のハードルは高い。 

疾患レジストリデータに含まれる情報は貴重な医療資源であることから、上記の承認申請時以

外にも、医薬品開発に幅広く利活用できる状況が望ましい。幅広い利活用が進むことで、コスト

面等から疾患レジストリの利活用ハードルが下がることが想定され、更に利活用が進むといった

好循環が生まれる可能性もある。そのためにも、まずは、疾患レジストリ保有者側からできるだ

け多くの情報が開示されていることが望ましいと考える。製薬企業が疾患レジストリデータを利

活用する際には、データの内容、そこから得られるメリットを判断する必要があるからである。

特に、疾患レジストリデータに求めているのは、疾患レジストリにしかない詳細なデータ、デー

タの豊富さ、追跡性、信頼性である。そして、利用料も非常に重要な情報である。 

また、疾患レジストリは従来、大学などの研究機関が立ち上げる場合がほとんどであったが、

近年では、製薬企業が製造販売後調査のために疾患レジストリを立ち上げたり、患者自らが立ち

上げ又は立ち上げに参画するような疾患レジストリも存在する。様々な母体で疾患レジストリが

運用されることで、疾患レジストリの利活用の幅は更に広がっていくだろう。特に、患者参画型

の疾患レジストリに関しては、患者中心（Patient-centered）や PPI の観点からも重要な動きと考え

られるため、詳細を調査し、4 章に記載した。 

 

4 患者参画型の疾患レジストリ 

4.1 患者参画型の疾患レジストリとは？ 

近年、Patient centricity の考え方が浸透してきているが、疾患レジストリにおいても患者やその
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家族の関わりが強い患者参画型疾患レジストリという言葉が聞かれるようになってきた。患者参

画型の疾患レジストリは、Patient-powered registry（PPR）の主旨を解釈して日本語訳したものだが、

同様の用語として「patient-generated registry」「patient-run registry」「participant-controlled registry」な

どが使われている。患者参画型の疾患レジストリの定義も統一されているわけではなく、患者や

その家族によって設立され運営管理されている疾患レジストリのみを指す場合（狭義）もあれば、

所有関係や利害関係によらず患者やその家族がステークホルダーの一員として疾患レジストリの

運営や意思決定などに関わり主体的に参画していれば患者参画型疾患レジストリと呼ぶ場合（広

義）もある。本報告書では後者の定義を採用した。 

患者参画型の疾患レジストリという形態が生まれてきた背景には、従来の研究者主導による疾

患レジストリでは患者やその家族が本当に必要とする情報（症状の経過や予後、治療の選択など）

に焦点が当たっていないことがしばしばみられた。これを踏まえ、患者自らが疾患の当事者とし

て疾患レジストリの設立や運営にも貢献しようという動きが出てきた 30。昨今の患者参画型医療

や患者中心医療に通じる動きである。このような動向は権利と市民参画の意識が高く公的医療保

険が十分でない米国で特に盛んである。患者参画型の疾患レジストリとして確認できた最も歴史

のあるものは、米国のハンチントン病の患者家族が 1968 年に設立した Hereditary Disease 

Foundation による疾患レジストリである 31。このように疾患レジストリの設立段階から患者やそ

の家族が主導する場合もあるが、疾患レジストリに対する患者やその家族の貢献の仕方は様々で

ある。 

患者参画ならではの特に重要な貢献は、患者当事者の視点から適切なクリニカルクエスチョン

を設定し、調査によって得られる結果が患者当事者にとって意義のあるものとなることである。

また、FDA の patient-focused drug development のガイダンスでも、”patient experience data”として

疾患レジストリが挙げられているが 32、患者参画型のレジストリであれば、患者視点を反映した

臨床アウトカム指標やツールの開発、患者の選好調査などにおいて、強みを活かせると考えられ

る。疾患レジストリに参加している患者から一般の患者に対する疾患レジストリへの参加促進や

臨床試験の紹介（マッチング）も患者参画による重要な貢献である。更に、患者参画によって患

者が直面している臨床的課題（患者の声、困りごと）を基礎研究にフィードバックすること（Bed 

to Bench）にも繋がるものと考えられる。このように患者参画型疾患レジストリは、患者やその家

族あるいは介護者を、疾患レジストリの間接的な利用者としての受け身的な存在から、アドバイ

ザーや協力者などの補助的役割を超えた主体的なレジストリ研究者のような存在にしうるともい

える。 

海外における患者参画型疾患レジストリのうち、代表的なものを 4.2 章に示した。国内につい

ては患者参画型疾患レジストリと明確に判断できるものは見つからなかったが、患者参画に繋が

り得ると思われた動向について 4.3 章に示した。また、今回調査した患者参画型の疾患レジスト

リの一覧を付録に示した。 
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4.2 海外における患者参画型の疾患レジストリ 

4.2.1 The Duchenne Registry33 
The Duchenne Registry （旧 DuchenneConnect）は、DMD 患者のデータを収集する疾患レジスト

リで、Parent Project Muscular Dystrophy（PPMD）によって 1983 年に米国で構築された。PPMD は、

1994 年に看護師であった Pat Furlong、DMD 患者の両親、祖父母により設立された組織で、Pat 

Furlong 自身も DMD の息子を持っている。PPMD のミッションは DMD を早く終焉させることで

あり、治療薬の研究開発促進、疾患の啓蒙活動などを行っている。 

The Duchenne Registry に登録されているデータは研究者及び企業の閲覧が可能で、患者リクル

ートメントや臨床試験のデザイン検討時に利活用することができる。2018 年 11 月時点で 4,723 人

が登録されており、60 の臨床試験の患者リクルートメントに利活用されている。 

 

4.2.2 Patientslikeme34 
Patientslikeme は、米国の患者同士の医療情報共有コミュニティサイトであり、患者や周囲の人々

による体験の共有が行われている。マサチューセッツ工科大卒の筋萎縮性側索硬化症（ALS）患者

の家族が設立したもので、医療情報の共有以外にも ALS 患者に対する疾患レジストリ構築のため

のデータ収集ツールとしての利用や、実施中の臨床試験情報を掲載することで患者リクルートメ

ントに利活用されている。データ収集に関しては、疾患関連の情報を全て共有できるように、使

いやすく臨床的にも妥当性が確認された管理ツールを利用している。パーキンソン病では、5 段

階の顔で気分を登録するという入力画面になっている。参加者は、日々の検査値などの自分の情

報を入力することで病状を管理でき、集積されたデータは研究者に共有できる 35。 

Business 2.0 Magazine が選んだ「世界を変える 15 社」に選出（2007 年 7 月）され、Ars Electronic 

Website の「community」カテゴリーで最高技術賞を受賞（2008 年 9 月）、FierceHealth IT で健康 IT

分野の最高イノベーティブ賞を受賞（2007 年 4 月）するなど、高い評価を受けている。 

 

4.2.3 The GIST Patient Registry36 
The GIST Patient Registry は、消化管間質腫瘍（GIST）のデータを収集する疾患レジストリで、

The Life Raft Group（LRG）によって構築された。LRG は初期の Gleevec の臨床試験に参加した少

数の GIST 患者がオンラインで経験を共有し始めたことを契機として活動を開始し、2002 年 6 月

に正式に法人化された組織である。LRG の使命は、患者主導型の研究、教育とエンパワーメント、

及びグローバルな支援活動を通じて、GIST とともに生きる人々の生存と生活の質を向上させるこ

とと謳っている。 

The GIST Patient Registry は患者から報告されたデータのみに基づいており、長期にわたって、

また施設の境界を越えて患者を追跡することができる。収集したデータは、患者の疾患に対する
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意思決定及び治療選択に関する患者教育、GIST の自然歴や治療転帰の理解及び Real World 

Evidence（RWE）取得のための研究などに利活用されている。 

 

4.3 日本における患者参画型の疾患レジストリに関連する動向 

4.3.1 アトピヨ 37 

アトピヨは、元アトピー患者のプログラマーが開発した「アトピー見える化アプリ」である。

アトピーを発症し悩んでいる患者が、①症状を自分でコントロールし、②お互いの情報を交換し

合う場となることで、早期回復のサポートになることを目指している。患者自身が手、顔、食事

及び薬の写真を撮り記録することにより、治療経過が確認できる。また、患者は、他の患者の投

稿された写真を閲覧しコメントを投稿することで、患者同士で交流することも可能となっている。 

 

4.3.2 一般社団法人 PeDAL（ペダル）38 

PeDAL は、患者自身が感じている悩みや患者が抱える困難について、少しでも解決するための

研究推進を目的として、自身が患者である医師によって設立された、患者によって運営される研

究団体である。研究は、患者が自身の病状を記録し、患者同士が共有するデジタルコミュニティ

を通じて形成される患者記録型のデータベースを利活用して実施される。また、「研究のための研

究」に終わらせることなく、研究結果を迅速に患者や医療現場へ届け、科学的根拠のある情報を

政策に還元することを目的としている。具体的には、患者のデジタルコミュニティを運営し、患

者が自身の行動、症状や QOL、検査結果や治療などを記録する。希望する患者には上記の情報を

医療者と共有できるプラットフォームを提供しており、自身の病状と他の患者のサマリーデータ

を対比することもできる。また、ウェブサイトで患者が記録する生活や病状の記録からデータベ

ースを構築し、患者が提起したクリニカルクエスチョンを解決するための研究に利活用している。 

 

4.3.3 医療開発基盤研究所 39 

医療開発基盤研究所は、医薬品の開発と適正使用への理解を患者及び患者団体、患者支援団体、

一般市民及び産官学と共有し、エビデンスと価値観に基づく医療評価を推進する事業を行うこと

を目的として 2020 年 6 月に発足した。社会を変えるための科学研究や成果の適用には市民が研究

に歩み寄り、公共の課題に関わる必要があるという考えのもと、医薬品の開発と適正使用につい

ての理解を普及啓発するための教育研修事業、医療データの基盤構築と解析を推進する事業、医

薬品開発や医療評価のオンライン化を推進する事業等を行っている。 

医療開発基盤研究所は、事業の一つとして、患者・市民と企業・アカデミアが医薬品の開発か

ら承認後の処方に至るまでのプロセスについて共通の理解を持つために、体系的な学習コースを

提供している。今後、業界・アカデミアのための治験改革に関するものやオンデマンドの調査研

究コンサルティングといった事業を開始する予定となっている。 
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4.4 患者参画型の疾患レジストリの今後の展望 

患者参画型の疾患レジストリの概念及び海外における患者参画型の疾患レジストリについて、

概略を述べてきた。また、日本では患者参画型の疾患レジストリはまだないため、患者参画型の

疾患レジストリに繋がると考えられる動向を紹介した。この章ではこれらを踏まえ、患者参画型

の疾患レジストリの今後の展望を考察する。 

海外の患者参画型の疾患レジストリは、患者リクルートメントや臨床試験のデザイン構築、RWE

創出のために利活用されていた。日本においては、数はまだ少ないと思われるがアトピヨのよう

に、患者同士のデータ共有・情報交換の動きが出てきている。また、PeDAL は、患者が提起した

クリニカルクエスチョンに対する研究に、蓄積したデータを利活用していた。こうした動きは、

海外の患者参画型疾患レジストリのように、いずれ患者と臨床試験のマッチング、臨床試験デザ

インの検討への貢献、RWE 創出、などの医薬品開発にも繋がると思われる。 

疾患レジストリに患者の視点を入れることは、患者の疾患や治療への理解が進み、長期追跡性

の向上などに寄与すると考えられる。また、当事者目線での適切なクリニカルクエスチョンの設

定、臨床アウトカム指標の開発なども想定される。一方で、患者の理解が進まない中で、患者が

自身の行動、症状、QOL、検査結果及び治療を自ら入力する場合には、注意が必要である。例え

ば、患者が疾患レジストリの意義や価値について懐疑的な状態であれば、自ら入力するデータは

誤入力や欠測が多くなる可能性がある。また、途中でモチベーションが低下して、中止・脱落と

なる可能性も高い。取得するデータの意味や価値、疾患レジストリ構築の意義を理解した上で疾

患レジストリに参加してもらうのが重要と思われる。 

海外と日本の違いを語る上では、患者教育や患者参画に関する歴史の違いが大きい。欧州では

2012 年から 2017 年にかけて Innovative Medicines Initiative（IMI）の資金提供のもと設立された The 

European Patients’ Academy on Therapeutic Innovation（EUPATI）が患者教育・認定を行っている。米

国では 2010 年の患者保護法（Patient Protection and Affordable Care Act）を受けて設立された非営利

団体である Patient-Centered Outcomes Research Institute（PCORI）が、患者や市民に健康や医療の情

報を提供し、効果比較研究（Comparative Effectiveness Research）による意思決定を行う支援をして

いる。また、米国の Patient Advocacy Group（患者擁護団体）は、患者参画型の医療提供体制によ

って医療の質を高めようとの試みを行っている。このように、様々な主体が Patient and Public 

Involvement（PPI）に取り組み、社会全体の流れを作っており、患者参画型の疾患レジストリもこ

のような背景の中で発展してきていると思われる。国内では PPI の重要性は以前から認識されて

はいたが、最近、海外を参考にしつつ、様々な患者教育や患者参画に関する取り組みが始まって

きている。特に医療開発基盤研究所では、主に患者・市民向けの体系的な人材育成（PE エキスパ

ート学習コース）の場を設置した。この取り組みを始めとした種々の取り組みにより、患者のリ

テラシーが上がり、近い将来、多くの患者参画型の疾患レジストリが構築され、その中からは、



 

18 
 

医薬品開発にも利活用可能な疾患レジストリを構築できる患者エキスパートが現れると期待され

る。 

 

5 おわりに 

本報告書では、疾患レジストリとその他のデータソースとの比較を通じて、疾患レジストリデ

ータをどのように医薬品開発及び製造販売後に活かせるかについて述べた。現状、疾患レジスト

リは承認申請時などで有益と考えられるが、利活用の幅がより広がることで、医薬品開発の初期

段階への活用も期待される。また、患者参画型の疾患レジストリに関しては、欧米で先鋭的な活

動がなされており、国内でも同様の動きが認められる。様々な形の疾患レジストリが整備される

ことで利活用できる RWD が広がり、更にその質が上がることで臨床開発のあり方が変わるだろ

う。また、疾患レジストリに主体的に参加するステークホルダーが増えることで、臨床評価部会

の 2019 年度タスクフォース 1 報告書にて考察した「疾患レジストリのエコシステム」6 の醸成に

繋がる可能性もある。そうなれば、医薬品や、それにまつわる情報をより早く、より正確に、そ

してよりコストを抑えた上で患者へ提供できるようになる。そのような未来を見据え、意見を発

信し続けていきたい。 
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付録：患者参画型の疾患レジストリ一覧 

国 疾患レジストリ 
名称 疾患 設立

年 設立者 設立の背景・目的等 URL 

米 The Duchenne 
Registry 

複合（遺伝性

疾患、希少疾

患） 
1983 患者 

最古の患者参画型の疾患レジストリであり、その

目的は、患者（家族）に対する検査や遺伝カウン

セリング、地域の病院や臨床研究等へのアクセス

の提供、疾患研究や治療法開発への貢献等であ

る。 

www.duchenneconnect.or
g 

米 
Genetic Alliance 
Registry and 
BioBank 

複合 1986 患者 

遺伝子研究を推進するため、新生児スクリーニン

グ等を実施している。また、PCORnet（PCORI の
下部組織）と連携し、ゲノムデータ解析やレポジ

トリ測定等を実施している。 

www.biobank.org 

米 The GIST Patient 
Registry 

消化管間質腫

瘍 2002 患者支援団体 

初期の Gleevec の臨床試験に参加した少数の GIST
患者がオンラインで経験を共有し始めたことを契

機として活動を開始し、消化管間質腫瘍のデータ

を収集している。 

https://liferaftgroup.org/pa
tient-registry/ 

米 PatientsLikeMe 複合 2004 

企業

（CommerceNet、
Omidyar 
Network、米
Collaborative 
Growth & Seed 
LLC、 Invus, 
LP） 

患者同士の関係構築を目的とする。全般改善度等

を収集している。 
https://www.patientslikem
e.com/ 

米 PSC Partners 
Seeking a Cure 

Primary 
Sclerosing 
Cholangitis 
（PCS) 

2005 患者支援団体 PCS の研究推進、疫学調査を目的とする。 
https://pscpartners.org/abo
ut/participate/patient-
registry.html 

http://www.duchenneconnect.org/
http://www.duchenneconnect.org/
http://www.biobank.org/
https://liferaftgroup.org/patient-registry/
https://liferaftgroup.org/patient-registry/
https://www.patientslikeme.com/
https://www.patientslikeme.com/
https://pscpartners.org/about/participate/patient-registry.html
https://pscpartners.org/about/participate/patient-registry.html
https://pscpartners.org/about/participate/patient-registry.html
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国 疾患レジストリ 
名称 疾患 設立

年 設立者 設立の背景・目的等 URL 

米 TMJ Association 顎関節症 2009 顎関節症協会 

臨床試験へのリクルート、疾患研究や治療法の開

発、教育の促進、患者への情報提供、ネットワー

ク構築を目的としている。EUPATI の取り組みの

一つとして、設立され、患者参画型の疾患レジス

トリと判断した。 

http://www.tmj.org/Page/
470/49 

米 

Patient-Centered 
Outcomes 
Research Institute
（PCORI） 

複合 2010 不明 

消費者、臨床医、購入者、政策立案者が、個人レ

ベルと集団レベルの両方で医療の改善を目的とし

た十分な情報に基づいた意思決定を行うことを支

援する研究を行うことを目的としている。 

https://pcornet.org/ 

米 

Deep Brain 
Stimulation in the 
Advancement of 
Parkinson‘s 
Disease（RAD-
PDMJFF） 

パーキンソン

病 2019 患者団体 
脳深部刺激（DBS）手術を考えている、又は受け

たことがあるパーキンソン病（PD）患者の包括的

コホートであり、長期追跡調査を実施している。 
https://rad-pd.org/ 

米 iConquerMS 多発性硬化症 不明 不明 多発性硬化症の病態や治療法開発を目的とする。 https://www.iconquerms.o
rg/ 

米 

The COPD 
Patient-Powered 
Research 
Network 

COPD 不明 不明 Patient Centricity の推進を目的とする。 

https://www.pcori.org/res
earch-results/2015/copd-
patient-powered-research-
network 

伊 MLD Patient 
Powered Registry 

metachromatic 
leukodystrophy 
(MLD), a 
terminal genetic 
disease 

2001 NPO 団体 
患者同士を繋げること、気づきを増やすこと、研

究を促進すること、患者教育を推進することを目

的とする。 

https://www.mldfoundatio
n.org/aboutus.php 

伊 Patients Know 
Best 複合 2008 医師 

患者に健康情報を保持させること、健康情報の意

味を理解させること、適切な医療決定をなすこと

を目的とする。 

https://patientsknowbest.c
om/about/ 

伊 PTEN 
PTEN 
Syndromes (CS, 
BRRS, PS) 

2013 患者 患者と臨床医を繋げること、コミュニケーション

の促進を図ることを目的とする。 
https://ptenfoundation.org
/ 

http://www.tmj.org/Page/470/49
http://www.tmj.org/Page/470/49
https://pcornet.org/
https://rad-pd.org/
https://www.iconquerms.org/
https://www.iconquerms.org/
https://www.pcori.org/research-results/2015/copd-patient-powered-research-network
https://www.pcori.org/research-results/2015/copd-patient-powered-research-network
https://www.pcori.org/research-results/2015/copd-patient-powered-research-network
https://www.pcori.org/research-results/2015/copd-patient-powered-research-network
https://www.mldfoundation.org/aboutus.php
https://www.mldfoundation.org/aboutus.php
https://patientsknowbest.com/about/
https://patientsknowbest.com/about/
https://ptenfoundation.org/
https://ptenfoundation.org/
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国 疾患レジストリ 
名称 疾患 設立

年 設立者 設立の背景・目的等 URL 

EU Cystic Fibrosis 
Europe Cystic Fibrosis 2003 患者、患者家族 患者教育、Patient Centicity、政策提言を目的とす

る。 https://www.cf-europe.eu/ 

EU 

European Cystic 
Fibrosis Society 
(ECFS) patient 
regisry 

Cystic Fibrosis 2006 ECFS working 
group 

CF の基本データ収集とその治療に役立てる、疫

学研究や公衆衛生のためにデータを提供する、多

施設共同試験へ Suitable な特定の患者を同定する

ことを目的とする。 

https://www.ecfs.eu/ecfsp
r 

豪

州 
Global AS 
Registry 

Angelman 
Syndrome 不明 企業 臨床試験へのリクルートを目的とする。 https://angelmanregistry.i

nfo/ 
 
 

https://www.cf-europe.eu/
https://www.ecfs.eu/ecfspr
https://www.ecfs.eu/ecfspr
https://angelmanregistry.info/
https://angelmanregistry.info/
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