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告示番号 80 悪性新生物　　　（　　   　　）　年度　小児慢性特定疾病 医療意見書〈継続申請用〉

臨床所見（申請時）　※直近の状況を記載

症
状

全身
低身長（－2.0SD以下）：［　なし　・　あり　］ 発熱：［　なし　・　あり　］  疼痛：［　なし　・　あり　］ 
易出血性：［　なし　・　あり　］  易感染性：［　なし　・　あり　］  易疲労性：［　なし　・　あり　］ 
リンパ節腫大：［　なし　・　あり　］

消化器
肝腫大（触診）：［　なし　・　あり　］  脾腫大（触診）：［　なし　・　あり　］  肝機能障害：［　なし　・　あり　］ 
消化器症状：［　なし　・　あり　］

内分泌・代謝 性腺機能低下：［　なし　・　あり　］  耐糖能異常：［　なし　・　あり　］  甲状腺機能低下：［　なし　・　あり　］

腎・泌尿器 精巣腫大（男子）：［　なし　・　あり　］ 腎機能低下：［　なし　・　あり　］

呼吸器・
循環器

心機能障害（不整脈含む）：［　なし　・　あり　］ 呼吸障害：［　なし　・　あり　］

筋・骨格 大腿骨頭壊死：［　なし　・　あり　］  骨密度低下：［　なし　・　あり　］  筋・軟部組織障害：［　なし　・　あり　］

皮膚・粘膜 皮膚障害：［　なし　・　あり　］  毛髪異常：［　なし　・　あり　］

精神・神経

中枢神経浸潤：［　なし　・　あり　］  白質脳症：［　なし　・　あり　］ 抑鬱：［　なし　・　あり　］ 末梢神経障害：［　なし　・　あり　］
認知機能障害：［　なし　・　あり　］  てんかん：［　なし　・　あり　］ 発達障害：［　なし　・　あり　］

精神発達遅滞：［　なし　・　境界　・　軽度　・　中等度　・　重度　・　最重度　・　不明　］ 
移動障害：［　なし　・　走行　・　独立歩行　・　介助歩行　・　独立位　・　伝歩　・　坐位（移動可）　・　坐位（移動不可）　・　寝返り　・　寝たきり　・　不明　］

耳鼻咽喉 聴力障害：［　なし　・　あり　］

その他

慢性GVH病：皮膚障害：［　なし　・　あり　］ 慢性GVH病：毛髪異常：［　なし　・　あり　］ 慢性GVH病：口腔粘膜障害：［　なし　・　あり　］ 
慢性GVH病：眼症状：［　なし　・　あり　］ 慢性GVH病：呼吸障害：［　なし　・　あり　］ 慢性GVH病：肝機能障害：［　なし　・　あり　］ 
慢性GVH病：骨格筋障害：［　なし　・　あり　］ 

二次がん：［　なし　・　あり　］
詳細：（　 ）

胸腺腫大：［　なし　・　あり　］  歯牙異常：［　なし　・　あり　］  自己免疫疾患：［　なし　・　あり　］ 
症状（その他）：（　 　）

検査所見（申請時）　※直近の状況を記載

血液検査 白血球数 ：（　　　　　　）/µL ヘモグロビン（Hb） ：（　　　　　　）g/dL 血小板数： （　　　　　　）×10⁴/μL

病理検査 芽球比率：骨髄：（　　　　　　）％　・　未実施  末梢血：（　　　　　　）％　・　未実施

遺伝学的検査

染色体検査：［　未実施　・　実施　］  実施日：（　　　　　年　　　　月　　　　日　） 
所見：（　 　）

遺伝子検査：［　未実施　・　実施　］  実施日：（　　　　　年　　　　月　　　　日　） 
所見：（　 　）

検査所見（その他） 検査所見（その他）：（　 　）

その他の所見（申請時）　※直近の状況を記載

合併症
原病と直接関係しない併発症：［　なし　・　あり　］ 
詳細：（　 　）

1/2
病名 1 前駆B細胞急性リンパ性白血病

受付種別
▢　継続　　　転出実施主体名
▢　転入　→　（　　　　　　　　　　　）受給者番号 受診日 年　　　　月　　　　日

ふりがな

氏名

（Alphabet）

（変更があった場合）
ふりがな
以前の登録氏名
（Alphabet）

生年月日 　　　　　　年　　　　　月　　　　　日 意見書記載時の年齢 　　　　　歳　　　　か月　　　　日 性別 男　・　女　・　性別未決定

出生体重 g 出生週数 在胎　　　　　週　　　　　日 出生時に住民登録をした所 （　　　　　　　）都道府県　（　　　　　　　）市区町村

現在の
身長・体重

身長
（測定日）

cm（　　　SD）

　　　　　　年　　　　　月　　　　　日

体重
（測定日）

kg（　　　SD）

　　　　　　年　　　　　月　　　　　日

BMI

肥満度 ％

発病時期 　　　　　　　年　　　　　月　頃 初診日 　　　　　年　　　　　月　　　　　日

就学・就労状況
就学前 　・　小中学校(　通常学級　・　通級　・　特別支援学級　)　・　特別支援学校(　小中学部　・　専攻科を含む高等部　）　・　高等学校(専攻科を含む)　・　
高等専門学校　・　専門学校／専修学校など　・　大学(短期大学を含む)　・　就労(就学中の就労も含む)　・　未就学かつ未就労　・　
その他（ ）

手帳取得状況
身体障害者手帳 なし　・　あり　（等級　1級　・　2級　・　3級　・　4級　・　5級　・　6級） 療育手帳 なし　・　あり

精神障害者保健福祉手帳（障害者手帳） なし　・　あり　（等級　1級　・　2級　・　3級）

現状評価
治癒　・　寛解　・　改善　・　不変　・　再発　・　悪化　・　死亡　・　判定不能 運動制限の必要性 なし　・　あり

人工呼吸器等装着者認定基準に該当 する　・　しない　・　不明 小児慢性特定疾病 重症患者認定基準に該当 する　・　しない　・　不明
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染⾊体または遺伝⼦
に変化を伴う症候群

先天性代謝
異常

内分泌疾患

ミトコンドリア病 ミトコンドリア
DNA突然変異

リー症候群
MELAS
MERRF

ミトコンドリアDNA⽋失

カーンズ・セイヤー症候群

脂肪酸代謝異常症

疾患群 告示病名 細分類

・
・

・
・

有機酸代謝異常症

アミノ酸代謝異常症

⼩児慢性
特定疾病

・
・

指定難病の階層構造

染⾊体または遺伝⼦
に変化を伴う症候群

代謝系疾患

内分泌疾患

ライソゾーム病 Gaucher病
Gaucher病1型
Gaucher病2型
Gaucher病3型

Niemann-Pick病A,B型

Niemann-Pick病A型

Niemann-Pick病B型

CFC症候群

疾患群 告⽰病名 細分類

・
・

・
・

ウィルソン病

⼤理⽯⾻病

指定
難病

・
・

OMIM®

指定難病

⼩児慢性特定疾病

背景

・⽇本の難病（指定難病・⼩児慢性特定疾病）の対象となる個
別の疾患に関する詳細やその疾患に含まれるより細かい疾患
（細分類）は未整理。

・OrphanetやOMIM等の国際的なDBの希少疾患と⽇本の難病に
公式な対応が存在していないため、DBを介した各疾患に関する
世界の最新情報の取得は困難。

⽬的

・国際的な疾患情報共有や診断⽀援システムへの利⽤、公衆衛
⽣研究等により、難病・希少疾患の創薬を促進するために、⽇
本の難病に関する資料から疾患概念や細分類を抽出し、
OrphanetやOMIMとの対応を収載した難病オントロジーNanbyo
Disease Ontology（NANDO）を構築した。

・NANDO内の難病に関して海外のデータベース等で得られる情
報を集積し、総覧的に情報を⾒ることのできるポータルサイト
NanbyoDataを構築した。

国際的データベース/オントロジー情報
抽出

情報
抽出

対応付け
（⽂字列⽐較）

⽇本語⽂献等による翻訳
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NANDO
現在、NANDOはGitHub、NCBO BioPortal等で公開し、誰でも利⽤可能となっている。
NANDO内の構造は左下図のようになっており、 NANDO内に含まれるデータは現状では右下図のようになっている。今後持続的にメンテナンスを⾏い、制度上
の変化等に対応していくだけでなく、さらに情報をつないでいくことにより多くの情報を格納していく予定になっている。
今後、NANDOにより標準化・整理された疾患情報を元に検体や試料の管理や国際⽐較による公衆衛⽣研究、疫学研究に応⽤されることになっている。

NANDO収載全疾患数 1815

指定難病（333告⽰疾患） 842

⼩児慢性特定疾病（762告⽰疾患） 973

NANDO収載全疾患数 1815

Orphanetに対応が存在する疾患数 1104

OMIMに対応が存在する疾患数 791

疾患定義を含む疾患数 1815

GitHub                : https://github.com/aidrd/nando
NCBO BioPortal : https://bioportal.bioontology.org/ontologies/NANDO

NANDO version 0.3.2⽇本語代表名

⽇本語・英語表記

MONDOとの対応

告⽰番号
臨床調査個⼈票URL

ID

階層構造

疾患説明

疾患に関するHPのURL

疾患分類

https://github.com/aidrd/nando
https://bioportal.bioontology.org/ontologies/NANDO


⽇本の難病に関する中⼼的情報基盤となる難病オントロジー
NANDOと難病ポータルサイトNanbyoDataの構築

トーゴーの日シンポジウム2020

○仁宮洸太1,2、山田涼太3、高月照江4、浅野由衣5、山本泰智4、片山俊明4、桝屋啓志6、川島秀一4、荻島創一7、藤原豊史4

２４

Licensed under a Creative Commons 表⽰4.0国際ライセンス
©2020仁宮洸太（国⽴保健医療科学院）

1.国立保健医療科学院 2.東京大学大学院薬学系研究科 3.fuku株式会社 4.情報・システム研究機構データサイエンス共同利用基盤施設ライフサイエンス統合 データベースセンター 5.Design Studio 6.理化学研
究所バイオリソース研究センター 7.東北大学高等研究機構未来型医療創成センター

NanbyoData

NANDOに含まれる疾患に関して、MONDOやOrphanet、OMIMとの対応関係を介して、原因遺伝⼦、表現型、関連⽂献等を検索できるポータル
サイトを公開した。今後さらに独⾃の情報を加えていくことで、⽇本の難病に関する世界的な情報ハブとして機能することを⽬指していく。

http://nanbyodata.jp

※開発中の画像です
※開発中の画像です

この研究は、ROIS-DS-JOINT 2020の援助により研究が遂⾏されたものです。
この場を借りて深く御礼申し上げます。

http://nanbyodata.jp/

