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研究成果の概要（和文）：本研究では日本全国の眼科難病・希少疾患の疫学および診療実態を正確に把握するこ
とができた。具体的には、加齢黄斑変性（Ophthal Sci. 2021）、 中心性漿液性網脈絡膜症（BJO. 2021）、緑
内障（Graefe Ophthal. 2021）、斜視（AJO 2024）、網膜色素変性（網膜硝子体学会）等の「眼球に限局する難
治性疾患」のみならず、フォン・ヒッペル・リンドウ病、弾性線維性仮性黄色腫（Ophthalmo Sci 2023)（J 
Dermatol 2022）、眼腫瘍等の「全身性に発症し複数診療科受診がある難病・ 希少疾患」についても成果を報告
することができた。

研究成果の概要（英文）：This study was able to accurately ascertain the epidemiology and actual 
status of treatment of intractable and rare diseases of ophthalmology throughout Japan. 
Specifically, not only "intractable diseases confined to the eye" such as age-related macular 
degeneration (Ophthal Sci. 2021), central serous retinal choroidopathy (BJO. 2021), glaucoma (Graefe
 Ophthal. 2021), strabismus (AJO 2024), retinitis pigmentosa (Vitreoretinal Society), We were also 
able to report the results of "intractable and rare diseases with systemic onset and multiple 
department visits" such as von Hippel-Lindow disease, pseudoxanthoma elasticum (Ophthalmo Sci 2023) 
(J Dermatol 2022), and ocular tumors.

研究分野：眼科
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研究成果の学術的意義や社会的意義
本研究では日本全国の眼科難病・希少疾患の疫学および診療実態を正確に把握することができた。高齢化の進展
の影響を最も強く受けている国の一つであるという特徴も反映した将来予測も含めたエビデンス創出にもつなが
った。本研究のようなデータ駆動型研究は、既に蓄積されたデータの有効活用の一つで期待が大きい一方で、手
法の確立までは成果が出にくいという特徴があげられる。本研究により眼科難病・希少疾患の疫学および診療実
態を明らかにすることにより、将来的な治療法の開発や発症予防につながるだけでなく、実績が乏しい難病・希
少疾患領域また眼科領域でのデータ駆動型研究の先鞭ともなった。

※科研費による研究は、研究者の自覚と責任において実施するものです。そのため、研究の実施や研究成果の公表等に
ついては、国の要請等に基づくものではなく、その研究成果に関する見解や責任は、研究者個人に帰属します。



様 式 Ｃ－１９、Ｆ－１９－１（共通） 
 
 
１．研究開始当初の背景 
 
難病・希少疾患や難治性疾患は、症例が集積する大学病院等のデータを統合しても、そ
の希少さ故に対象となる患者数が少なく、病態や治療法解明につながる疫学的知見が乏
しいという大きな問題点がある。これまでは疾患レジストリ等も調査に用いられてきた
が、網羅性には課題が残る。そうした中、網羅性に優れた手法として診療報酬請求（レ
セプト）データを活用した調査への期待が高まってきている。 
レセプトを用いた研究が普及してきた経緯として、「実際の医療の現場を反映した情報」
を RWD と位置づけ研究材料とできる特徴が大きい（Virnig et al, Annu Rev Public 
Health, 2001）。このことは、「RCTに含まれない実臨床の患者を対象とできる」、「施設
や診療科の垣根を越えて、全ての診療行為情報が含まれる」、「日常診療の中で生じる情
報を利用するため、研究対象者に侵襲や負担がない」、「長期の観察期間および莫大な対
象者数を確保できる」等のレセプト研究の強みにつながり、日本でも特に世界最大かつ
高い網羅性の NDB 利活用への期待が高まっている(Matsuda et al, AP J of Disease 
Manage, 2014）。 
しかし、我が国のレセプトを活用した研究は歴史が浅く、特に難病・希少疾患領域や眼
科領域でのエビデンス創出は不十分である。眼科領域では、小規模な民間レセプトデー
タに基づいた成果の報告は散見されるが、人口カバー率が数％にとどまり、緑内障や加
齢黄斑変性等の一定規模の症例数が確保可能な疾患での報告に限られている。今回我々
が解明を目指す難病・希少疾患に関しては、症例数の制限から小規模な民間データベー
スでは十分に検討ができないと考えられ、日本の保険診療を網羅する世界最大の NDB
の活用が望まれている。 
 
 
２．研究の目的 
 
・眼科難病・希少疾患および難治性疾患の実態を把握し、その病態解明および治療方法
開発へとつながる疫学的知見を得ること 
・全国民をカバーするＮＤＢを用いて、難病・希少疾患・難治性疾患や眼科の疫学的研
究を行う際に残される課題を抽出すること 
を目的とした。 
こうした目的を有する本研究には、3つの学術的独自性・創造性がある。 
① 申請者らは、東大・京大・奈良医大の研究者らで構成された「NDB全般の利用を容
易にするための包括的なシステム開発」（基盤研究A）で中心的な役割を果たしてき
た。しかし当該研究は包括的な研究であり、難病・希少疾患ないし眼科に特化した
個別具体的な議論は出来ていない。そのため、本研究では基盤研究Aで培った統合
用「ID0（詳細後述）」作成や年齢調整発症率推測等の知見を個別具体的な事例に落
とし込む。難病・希少疾患ないし眼科において我々のように高度なスキルを持つチ
ームは他になく、極めて独自性の高い研究と言える。 
②  NDBオンサイトセンター（厚生労働大臣による使用許可取得済み）経由で日本全
国民を対象とする全数調査を実施するが、類似した研究は過去に例がない。さらに
独自に培ってきたレセプト活用研究、業務データや政府データを複合的に活用した
データ駆動型研究、難病・希少疾患に関する疫学研究、等多方面に及ぶ経験を有機
的に結び付けた統合的な解釈は、本研究チームでしか実施できない。 
③  本研究では、疫学者主体ではなく複数の疫学修士レベルの眼科専門医が協力し、眼
科難治性疾患における臨床ニーズを踏まえたデータ分析を可能とする点で、他者取
り組みとは一線を画す独自の調査研究である。また、NDBの課題であった転職や結
婚前後での個人の突合をする固有「ID0」作成手順の改善等の直近の対策手法を実
装しつつ、最新の疫学・データ科学の手法を用いて高精度の報告をするべく専門家
との調整も進めている。 
本研究の結果、難病・希少疾患・難治性疾患に関して新規知見が得られれば、将来の患
者数予測、オーファンドラッグ・デバイスの指定制度等の政府支援も経た新規治療の開
発につながり得ること、さらには本領域でのNDB利活用の基盤形成が期待される。 
 
 
３．研究の方法 
 
世界最大の健康関連データであるNDBを用いて、網膜中心動脈閉塞、中心性漿液性網
脈絡膜症、緑内障等の「A. 眼球に限局する難治性疾患」から調査を開始し、研究後半



ではフォン・ヒッペル・リンドウ病（小児慢性特定疾病 25）、弾性線維性仮性黄色腫（指
定難病 166）等のこれまで困難だった「B. 全身性に発症し複数診療科受診がある難病・
希少疾患」に対象を拡大し、以下①～④の疫学・診療実態に関する調査を行う。これら
により、NDB の難病・希少疾患・難治性疾患に対する有効性を示すとともに残る課題
の抽出も目指す。 
① 有病率や発症率の調査（性別、年齢別、地域別など） 
② 患者背景（年齢、性別、併存疾患、使用薬剤など）の把握 
④ 実臨床で施行されている治療内容および治療成績を把握し、その変遷の調査 
⑤ 治療で発生した副作用の調査、治療との関連の検討 
前述の A でのノウハウをその後のＢに活かす形で、それぞれの①～④についてのエビ
デンス創出を目指す。具体的には、2019 年 10 月から 6か月間の許可を得たＮＤＢオン
サイトセンター学内限定試行期間中に、患者固有「ID0」の作成とそれに基づいた各疾
患の解析に必要なデータを異なるデータテーブルから集約した中間成果物を得る経験
をした。本研究ではその際に躓きの原因となったデータ分析用プログラムを改善し、迅
速に事後の検討に必須な中間成果物を得るところから始め、疫学的統計処理を加えて、
超高齢社会である日本における眼科難病・希少疾患および難治性疾患疫学的知見の特徴
をまとめる（上記①～④）。そのうえで、超高齢社会が進行とともに予見される患者増
加に備えるべく、 
⑥ 人口推計データ・気象データとも併せて解析して精度高い将来予測を行う。 
また、本領域における 
⑦ NDB利活用での残る課題整理と利活用推進への基盤形成を目指す。 
 
 
４．研究成果 
 
本研究では, 
日本全国の眼科難病・希少疾患の疫学および診療実態を正確に把握することができた。
具体的には、加齢黄斑変性（Kido A et al. Ophthal Sci. 2021）、 中心性漿液性網脈絡膜
症（Kido A et al. BJO. 2021）、緑内障（ Kido A et al. Graefe Ophthal. 2021）、斜視（ Miyata 
M et al. AJO 2024）、網膜色素変性（ 木戸ら 網膜硝子体学会）等の「眼球に限局する
難治性疾患」から研究を進めつつ、フォン・ヒッペル・リンドウ病（小児慢性特定疾病
25）（ 高橋ら 京都眼科学会 2022）、弾性線維性仮性黄色腫（ 指定難病 166）等（ Wada 
S et al. Ophthalmo Sci 2023)（ Iwanaga A,et al.J Dermatol 2022）、眼腫瘍（ 木戸ら 日
本眼腫瘍学会）等のこれまで困難だった「全身性に発症し複数診療科受診がある難病・ 
希少疾患」についても成果を報告することができた。 
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