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全ゲノム等実行計画による難病情報基盤のイメージ像（案）

ゲノム診断

全ゲノム等実行計画 難病情報基盤

臨床情報
＋

生体バンク情報
＋

全ゲノム等データ
＋

解析プラットフォーム
（X）

臨床情報＋生体試料＋ゲノムデータ
DB

未診断

主にmonogenic

既診断

Polygenicを含む

患者レジストリ

診断がついたら紹介
（統合ID付）

臨床情報＋生体試料情報
（＋マルチオミックスデータ）

DB

研究者
企業等

二次利用⇒創薬推進

アクセス制御

患者レジストリ

アクセスの利便性を確保

（臨床調査個人票の情報含む）
難病カタログ＆
企業マッチング
担当チーム

データ利活用環境

未診断疾患

➢ 企業・研究者・社会にとって魅力あるプラットフォームへ

➢ 特に製薬企業が求める情報をそろえることが二次利用・創薬の促進につながる

➢ 情報を充実していくためには、情報提供する研究者へのインセンティブが必要

✓ 他国にないオミックス情報
✓ 時系列の臨床情報
✓ 患者さんへのリコンタクトを可能
✓ 産業利用の同意がとれているデータの特定
✓ 主要評価項目となる臨床指標のデータ
✓ アクセスの利便性

統合DB



ゲノム解析
必要項目
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難病ゲノム（本格稼働）
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臨床情報収集項目の整理・集約

1.   症例基本情報
2.   病名・症状
3.   既往歴
4.   合併症（併発疾患）
5.   家族歴
6.   現病歴
7.   重症度
8.   治療
9.   QOL
10. 検査情報
11. 検体情報
12. 同意取得方法
13. 中止状況

それぞれの臨床情報収集項目を比較し、共通する項目、重要項目を抽出し、

難病全ゲノム（本格稼働）の収集項目（案）とした

標準項目

IRUD項目

疾患特異的
項目



臨床情報収集項目の構造イメージ

標準項目（必須項目）

追加

追加

追加

追加

追加

IRUD（未診断疾患項目）

・・・・（各難病）

臨床
調査
個人
票

臨床
調査
個人
票

臨床
調査
個人
票

個人情報

まず共通項目を決定し
R4実証事業で検証

（未診断）
（システム構築を視野に）

未診断患者は
診断確定後に
各レジストリへの
登録を推奨

共通項目

臨個票
項目

疾患別
追加項目

各難病研究班が構築した患者レジストリ
で収集している項目の移行を想定

※これらの臨床情報をセキュアなシステムで効率的に収集することが必要
➢ 電子カルテとの連動
➢ データのコード化（病名、症状名、薬剤名、検査結果）
➢ データの構造化を意識（IRUDはCDISC-CDASHで再定義）

臨床
調査
個人
票

臨床
調査
個人
票



使用コード・辞書案

項目 コード （難プラ） コード（難病全ゲノム）

既往症 ICD-10
MEDIS（厚生労働省病名管理番号, 
病名交換用コード, ICD-10）, 
ICD-11, HPO,

難病診断名
ICD-10, ICD-11, HPO, 
OMIM, ORPHA

MEDIS（厚生労働省病名管理番号, 
病名交換用コード, ICD-10）, 
ICD-11, HPO, OMIM, ORPHA

臨床症状名 HPO HPO

薬剤 薬価基準収載品目リスト YJ

有害事象・重症度コード CTCAE・ICD-10

合併症 ICD-10
MEDIS（厚生労働省病名管理番号, 
病名交換用コード, ICD-10）, 
ICD-11, HPO,

死因 ICD-10

MEDIS（厚生労働省病名管理番号, 
病名交換用コード, ICD-10）:入手
可能？・・・要確認, 
ICD-11

難病プラットフォームで使用しているコードをもとに、難病全ゲノムで使用するコード案を提案



難病

研究者

希少難病

患者

難病研究者と製薬企業との距離感の変遷

➢ 製薬企業は見向きもしないなぁ

➢ 自分たちで頑張るしかない！と奮起

➢ 粛々と研究を進める

➢ 資金繰りが大変なのでちょっと、、、

製薬企業

Common

Disease

➢ 希少難病はハイリスク・ローリターンの
イメージ

➢ どこから手を付けると良いのか？？



難病

研究者

希少難病

患者

情報基盤は難病研究者と製薬企業との距離感を縮める

➢ 製薬企業が興味を示してくれた！（どんな企業なのかな？）
➢ 企業がデータを活用・購入（品質のお墨付きにもなる）
➢ レジストリの社会的な信頼性が向上
➢ 希少難病の広報活動につながる

製薬企業

Common

Disease

臨床情報

ﾊﾞｲｵﾊﾞﾝｸ

ゲノム

オミックス

➢ アンメットニーズ
➢ 遺伝子治療
➢ 核酸医薬
➢ バイオ製剤, etc..
➢ 自分たちの欲しいデータはあるかな？
➢ リスクは出来るだけ抑えたい

難病情報基盤

◆ 企業からの関心が見えないときつい

◆ 情報管理・活用の明確なルールが欲しい



難病研究者が情報基盤や製薬企業に望むこと

インセンティブ（例） アカデミアのメリット

利用料の提供
⚫ レジストリ等の運用の原資（システム維持費、データマネージメント費

用、患者検体の輸送費、バイオバンクの維持費など）
⚫ 共同研究機関へのインセンティブとして利用

どの企業が利用したかの
履歴と連絡先を伝える

⚫ アカデミアから提供先企業にアプローチし、アカデミア側で持っている
更なるデータを売り込む

⚫ 共同研究への発展（創薬シーズ探索研究、製造販売後調査など）

共同研究件数の公開
⚫ レジストリの社会的な信頼性の向上
⚫ 希少疾患の広報活動

解析プラットフォームの
無償提供

⚫ 提供したデータを、解析プラットフォームを活用して自分で解析できる
⚫ データを見える化して広報活動に利用

データの長期保管 ⚫ 引退してもデータが永久に保管され、医療に貢献できる

※資金力があり、これらのインセンティブを自力で解決できる研究者は魅力を感じない可能性あり（少数派）



臨床情報収集項目

- 登録情報 主病名（疑い病名, 症状含む）, 罹患有無, 施設名, 入力者名, 同意書の種類, 同意取得者（代諾者等続柄）, 

同意書のバージョン, アセントの有無, アセントのバージョン, 同意取得日, 同意撤回の有無, 同意撤回者（代諾者続柄）,

同意撤回書のバージョン, 相違撤回のアセントの有無, 同意撤回のアセントのバージョン, 同意撤回日

- 患者背景

入力履歴 調査実施日, 入力日, 入力者名

施設情報 施設名, 施設コード, 担当医師名

患者背景 統合ID, 血縁者の本研究参加の有無, 性別, 登録時年齢（2歳未満は月齢）, 生年月, 民族/集団, 出生情報, 

出生前（胎児）の異常の有無, 出生時の異常（黄疸等）の有無, 出産時医療介助の有無, 出生時の在胎週数, 出生時 身長,

出生時 体重, 出生時 頭囲, 出生時の母親の年齢, 出生時の父親の年齢, 登録時 身長, 登録時 体重, 登録時 頭囲, 

登録時 身長体重：測定時期, 生殖補助医療の有無, 生殖補助医療の種類

- 妊娠出産情報 

妊娠出産情報 本人 妊娠の有無, 本人 妊娠回数, 本人 出産の有無, 本人 出産回数, 本人 死産・流産の有無, 本人 死産の回数,

本人 流産（自然）の回数, 本人 流産（人工）の回数

嗜好品 喫煙習慣の有無（20歳以上のみ）, 喫煙習慣 本数, 喫煙習慣 喫煙年数, 飲酒習慣の有無（20歳以上のみ）

生活情報 就労の有無（成人のみ）, 職業分類（成人のみ）

※下線は必須項目

※小児のみ



臨床情報収集項目

- 病歴・診断情報

現病歴 発症年月（最初の発症）, 診断年月, 主訴（テキスト）, 経過（テキスト、疑い病名を考えた根拠）

疑い病名 疑い病名（登録時）,  疑い病名（登録時）OMIMコード, ORPHAコード, HPOコード

主な臨床症状 臨床症状名, 所見の有無, 臨床症状名 HPOコード

遺伝性疾患 遺伝性疾患の疑いの有無, 遺伝性疾患への該当の有無

遺伝性疾患と考える根拠：家族性への該当, 家系内に関連する症状等, 多系統疾患への該当,多系統疾患の疾患領域

臨床診断名 臨床診断名確定の有無, 臨床診断名（登録時）, 臨床診断名（登録時） ICD-11コード, OMIMコード, 

ORPHAコード, HPOコード

指定難病 指定難病認定の有無, 申請した難病の病名

小児慢性特定疾病 小児慢性特定疾病認定の有無, 申請した病名

- 既往歴、合併症

既往歴 既往歴の有無, 既往歴疾患名, 既往歴疾患名 ICD-11コード, HPOコード

合併症 合併症の有無, 合併症疾患名, 合併歴疾患名 ICD-11コード, HPOコード

- 家族歴

家族歴 親族内発症の有無, 家系ID, 家系図作成日, 家系図PDF, 家系図における世代番号（本人）, 近親婚（本人）,

近親婚（患者両親）, 母親 死産・流産の有無, 母親 流産（自然）の回数, 母親 流産（人工）の回数, 親族名称,

家系図における世代番号（親族）, 遺伝性がん検査実施の有無, 遺伝性がん検査の結果ファイル, がん罹患歴の有無,

がん罹患歴詳細 がん種, がん罹患歴詳細 罹患年齢, 生活習慣病罹患歴の有無, 生活習慣病罹患歴詳細

※下線は必須項目

※未診断疾患のみ
※既診断疾患のみ
※遺伝性疾患のみ
※小児のみ



臨床情報収集項目

- 検体情報、処方内容

検体情報 採取時年月日, 検体識別ID, 採取時の治療薬の有無, 検体種別

検体採取時の処方内容 処方内容, 投与経路, 処方内容 YJコード

- 遺伝学的検査

遺伝学的検査実施の有無 遺伝学的検査実施の有無, 遺伝学的検査での異常の有無, 検査結果ファイル

遺伝学的検査結果 検査実施日, 検査会社/施設名, 検査種別, 検査結果

- 検査情報（その他）

血液検査等 検査実施日, WBC, RBC, ヘモグロビン, ヘマトクリット, PLT, TP, ALB, T-Bil, ALP, AST(GOT), ALT(GPT),

LDH, CPK, γ-GTP, CRE, UA, BUN, AMY, T-CHO, TG, LDL-CHO, HDL-CHO, Na, K, IP, Cl, Ca, CRP, GLU, HbA1c,

その他検査項目

- 生存・死亡情報

生存・死亡情報 生存確認, 最終生存確認日, 死亡日, 死因当該疾患以外のときの死因詳細, 死因ICD-11コード

※下線は必須項目

※未診断疾患のみ
※既診断疾患のみ
※遺伝性疾患のみ
※小児のみ



臨床情報収集分類

原則、遺伝性を疑う疾患

(A)未診断

①小児

②成人

(B)既診断

①小児

②成人

1)遺伝性

2)非遺伝性

1)遺伝性

2)非遺伝性

原則、遺伝性を疑う疾患



必須項目のうち全症例共通して収集する項目
- 登録情報 主病名（疑い病名, 症状含む）, 罹患有無, 施設名, 入力者名, 同意書の種類, 同意取得者（代諾者等続柄）, 

同意書のバージョン, アセントの有無, アセントのバージョン, 同意取得日, 同意撤回の有無, 同意撤回者（代諾者続柄）,

同意撤回書のバージョン, 相違撤回のアセントの有無, 同意撤回のアセントのバージョン, 同意撤回日

- 患者背景

入力履歴 調査実施日, 入力日, 入力者名

施設情報 施設名, 施設コード, 担当医師名

患者背景 統合ID, 性別, 登録時年齢（2歳未満は月齢）, 生年月, 民族/集団, 出生情報

- 病歴・診断情報

現病歴 発症年月（最初の発症）

主な臨床症状 臨床症状名

臨床診断名 臨床診断名確定の有無, 臨床診断名（登録時）

- 既往歴、合併症

既往歴 既往歴の有無, 既往歴疾患名

合併症 合併症の有無, 合併症疾患名

- 家族歴

家族歴 親族内発症の有無、家系ID

- 検体情報、処方内容

検体情報 採取時年月日, 検体識別ID, 採取時の治療薬の有無, 検体種別

- 生存・死亡情報

生存・死亡情報 生存確認, 最終生存確認日, 死亡日, 死因当該疾患以外のときの死因詳細



未診断のみ

主訴（テキスト）

経過（テキスト、疑い病名を考えた根拠）

臨床症状名所見の有無 

遺伝性疾患の疑いの有無

疑い病名（登録時）

遺伝性疾患と考える根拠

家族性への該当

家系内に関連する症状等

多系統疾患への該当

多系統疾患の疾患領域

既診断：小児のみ

小児慢性特定疾病認定の有無

申請した病名

既診断：遺伝性疾患のみ

血縁者の本研究参加の有無

家系図作成日

家系図PDF

家系図における世代番号（本人）

近親婚（患者両親）

遺伝学的検査実施の有無

遺伝学的検査での異常の有無

遺伝学的検査結果ファイル

必須項目のうち分類ごとに収集する項目

小児のみ

出生前（胎児）の異常の有無

出生時の異常（黄疸等）の有無

出産時医療介助の有無

出生時の在胎週数

成人のみ

喫煙習慣の有無（20歳以上のみ）

喫煙習慣 本数

喫煙習慣 喫煙年数

飲酒習慣の有無（20歳以上のみ）

既診断：成人のみ

指定難病認定の有無

申請した難病の病名



全ゲノム等実行計画による難病情報基盤のイメージ像（案）

ゲノム診断

全ゲノム等実行計画 難病情報基盤

臨床情報
＋

生体バンク情報
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全ゲノム等データ
＋

解析プラットフォーム
（X）

臨床情報＋生体試料＋ゲノムデータ
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主にmonogenic

既診断
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アクセス制御

患者レジストリ

アクセスの利便性を確保

（臨床調査個人票の情報含む）
難病カタログ＆
企業マッチング
担当チーム

データ利活用環境

未診断疾患

➢ 企業・研究者・社会にとって魅力あるプラットフォームへ

➢ 特に製薬企業が求める情報をそろえることが二次利用・創薬の促進につながる

➢ 情報を充実していくためには、情報提供する研究者へのインセンティブが必要

✓ 他国にないオミックス情報
✓ 時系列の臨床情報
✓ 患者さんへのリコンタクトを可能
✓ 産業利用の同意がとれているデータの特定
✓ 主要評価項目となる臨床指標のデータ
✓ アクセスの利便性

統合DB



センター
基盤DB

HL7 FHIR
OMOP 
CDM

・医療機関の電子カルテに共通項目を入力
・処方等は自動抽出
・病院の電子カルテシステムの変更が必要

センターDBでOMOP 
CDM形式に変換

臨床情報の登録方式１ JASPEHR

Pros:
処方等の項目の電子カルテから自動抽出できる項目の入力が不要になる。

Cons:
病院の電子カルテシステムの変更、通信環境の整備が必要になる

医療機関 NCGM

臨床情報収集方法



疾患レジスト
リDB

OMOP 
CDM

臨床情報の登録方式2 レジストリからの抽出

csv

マッピングルールの作成

抽出 変換

Pros:
レジストリで収集してきた情報を最大限活かせる。
抽出のみの場合は登録者の負担が小さい

Cons:
レジストリで収集していない項目は登録できない

分担機関 NCGM

レジストリのデータベースか
らcsv形式でデータ抽出

臨床情報収集方法



OMOP 
CDM

臨床情報の登録方式3 ファイル/EDCで提出

csv

マッピングルールの作成

送信 変換

Pros:
医療機関にシステム等の導入をしなくてすむ
項目が決まっているのでマッピングルールを作成しやすい

Cons:
入力やファイルの送付の負荷が高い
EDCを新規に開発する必要がある

Excel/cs
v

医療機関 NCGM

送信

EDCから入力

エクセルファイル等に入力

臨床情報収集方法



全ゲノム等実行計画による難病情報基盤のイメージ像（案）

ゲノム診断

全ゲノム等実行計画 難病情報基盤

臨床情報
＋

生体バンク情報
＋

全ゲノム等データ
＋

解析プラットフォーム
（X）

臨床情報＋生体試料＋ゲノムデータ
DB

未診断

主にmonogenic

既診断

Polygenicを含む

患者レジストリ

診断がついたら紹介
（統合ID付）

臨床情報＋生体試料情報
（＋マルチオミックスデータ）

DB

研究者
企業等

二次利用⇒創薬推進

アクセス制御

患者レジストリ

アクセスの利便性を確保

（臨床調査個人票の情報含む）
難病カタログ＆
企業マッチング
担当チーム

データ利活用環境

未診断疾患

➢ 企業・研究者・社会にとって魅力あるプラットフォームへ

➢ 特に製薬企業が求める情報をそろえることが二次利用・創薬の促進につながる

➢ 情報を充実していくためには、情報提供する研究者へのインセンティブが必要

✓ 他国にないオミックス情報
✓ 時系列の臨床情報
✓ 患者さんへのリコンタクトを可能
✓ 産業利用の同意がとれているデータの特定
✓ 主要評価項目となる臨床指標のデータ
✓ アクセスの利便性

統合DB
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計算基盤候補（BCプラットフォーム）の検討

Clinical Facilities

HL7.FHIR

BC|INSIGHT

BC|LINK

Clinical Data

data cleansing

Genome Data

VCF Files BC|INSIGHT/Prod

BC|RQUEST/Prod NCGM

BC|SAFEBOX/Prod

AWS

SINET

Usage Review Organization

Research Institutes

pharmaceutical companies, others..BC|RQUEST/Test

BC|SAFEBOX/Test

BC|INSIGHT/Test

BC|RQUEST.com
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計算基盤候補（BCプラットフォーム）の検討

21

NCGM/St M 
Source 

system(s) / 
existing DW

Staging
Study 

release

Study 
release (file 

based)

BC|INSIGHT AWS 
INSIGHT

Operative / data 
warehouse

Operative (opt. BC 
annotations)

Study DM e.g. 
phenopackets

Study DM e.g. 
phenopackets

DATA MODEL

Patient/Hospital ID RWD ID (pseud.) Study ID Study IDSUBJECT ID

As needed. BCP 
assist?

No No NoUnstructured

Actual dates Actual datesDATES

Harmonised

BCP OMOP

RWD ID

No

Actual dates

Create high value RWD data asset for internal 
research and project releases.

Reduce the data and 
granularity to 
minimum

According to study 
DM

According to study 
DM

Hosted by NCGM External access to data
IRB approved data release 
under specificity of use

dat
a

MD5

BC|LINK

Hosted by NCGM
Harmonised

BCP OMOP BC|RQUEST

Hosted by NCGM

BCP OMOP

Multiple Data Models supported for different use cases

CDISC

OMOP

GA4GH
PhenopacketsCDISC



計算基盤候補（BCプラットフォーム）の検討

現時点では jupyter notebook と R で解析可能（将来的には SAS
も？）

➢ HAM患者疑似臨床データ（10例5年間、CDISC-CDASH準拠）の提供
➢ BC platformに格納（OMOP化まで完了）
➢ 統計解析の実施



今後の予定

内容：

➢ SINETセットアップの確認し、HAMなどのreal臨床情報＆全ゲノムデータをAWSに
格納

➢ real臨床情報＆全ゲノムデータを用いて、BC platformのFeasibilityの確認

➢ 各研究開発分担者／協力者からの臨床情報のデータ提供、データの受け入れおよび
データの二次利用に関するガイドラインを策定

➢ 各研究開発分担者／協力者からの臨床情報のデータ提供



データ活用ガイドライン目次案

1. 目的
2. 用語の定義
3. 本ガイドラインの対象範囲
4. 責務

4.1 データ提供者の責務
4.2 データ受領者の責務
4.3 データ活用者の責務

5. 臨床情報の取り扱い
5.1 対象とする臨床情報の概要
5.2 臨床情報の権利
5.3 臨床情報の保管

6. ゲノム情報の取り扱い
6.1 遺伝子解析の概要
6.2 解析結果の権利
6.3 遺伝子解析結果の保管

7. 受け入れ前提条件
8. 臨床情報の受け入れ

8.1 生体試料の登録情報の受け入れ
8.2 JASPEHRを介した受け入れ
8.3 csvファイルでの受け入れ
8.4 8.3以外のシステムを介した受け入れ
8.5 受け入れデータの確認

9. データ保管・管理体制
10. データ管理者の責務
11. セキュリティ

11.1 セキュリティ
11.2 ユーザの教育
11.3 アカウント発行・管理

12. データ利用申請
13. データ利用について

13.1 データ利用の原則
14. データ利用状況の監視
15. データの利用停止
16. 本規定の改訂手続き
17. データ提供申請情報及び利用申請情報の公開
18. 監査
19. 参考文献
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