
【目的】 6NCは新生児から高齢者まで広い患者層と多様な臓器を扱う高度医

療センター群であり、難病・希少疾患も対象としている。これらの疾患では、同
一遺伝子異常でも発症年齢が多様であり、障害臓器や重症度も患者間で異な
るため、横断的な解析が重要となる。ここでは6NC-EHRsの診療メタデータを用
い、難病・希少疾患の診療実態を通した解析可能性と課題を報告する。 

【方法】日本の難病・希少疾患病名データベース（NanbyoData:2023年時点）と
標準病名マスターの対応表を作成した。解析対象は①指定難病（1207疾患：
細分類含む）、②小児慢性疾患（3061疾患：再分類含む）の20歳以下の症例、
③①②に含まれない難病・希少疾患である。これらの症例を6NC-EHRsより抽
出・リスト化し、施設横断的に解析した。
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これまでの結果と、そこから得られる解析結果

まとめ・課題・展望

施設ごとに予後・転機の記載率が異なるため、施設横断的な解析のためには、適切な症
例数と記録のある疾患の選別を行う必要がある。

6NC-EHRsにおける指定難病の分布 130335レコード、63366例、962疾患

指定難病の病名と病名管理マスターの病名

NanboyDataより下記の様に書き下した病名を、使用。
・ 指定難病 338 → 1031病名
・ 小児慢性特定疾患 → 1681病名

・ 指定難病 338 （2024/4/1より、下記3疾患が追加）
（MECP2重複症候群、繊毛機能不全症候群、TRPV4異常症
・ 小児慢性特定疾患 16系統 - 大分類（278）- 細分類（計845疾患）
→ 小児慢性疾患から、指定難病へ変更されるものもある

https://nanbyodata.jp/

例：サルコイドーシス

NanbyoData
サルコイドーシス ID: 1200415（指定）
ブラウ症候群 ID; 120047（指定）
ブラウ症候群 ID: 2200434（小慢）

標準病名マスター
胃サルコイドーシス 20095399
肝サルコイドーシス 20057021
眼サルコイドーシス 20057314
筋サルコイドーシス 20095450
骨サルコイドーシス 20095472
サルコイドーシス 20051932
サルコイドーシス性虹彩毛様体炎 20051938
サルコイドーシス性ぶどう膜炎 20051955
サルコイド間接障害 20051940

サルコイド筋炎 20051941
サルコイド心筋炎 20051942
サルコイドミオパチー 20084803
腫瘤型筋サルコイドーシス
20095493
神経サルコイドーシス 20095505
心サルコイドーシス 20065362
腎サルコイドーシス 20095536
肺サルコイドーシス 20073525
皮膚サルコイドーシス 20074212
鼻腔サルコイドーシス 20095619
リンパ節サルコイドーシス 20053657

・ 電子カルテ病名は標準病名マスターで記録される。
・ NanbyoDataと標準病名マスターでは、粒度が異なり対応表がない。

逆に、NanbyoDataが多く、
標準病名マスターが少ない場合も
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課題① 病名ごとに、粒度が異
なり、パターンも一定でない。
→

マニュアルで対応票作成

① 指定難病リスト（1207病名）、② 小児慢性疾患（3061病名）（20歳以下）
③ ①と②に含まれない難病・希少疾患（237病名）の3条件
→2015年4月1日〜2023年6月30日より症例のメタデータ抽出を施行。
主に①の検索結果から得られた課題を述べる

6NCにおける横断的な難病・希少疾患症例の分布・変動係数（CV）・集中度

患者数パーキンソン病が最多施設ごとの疾患数：NCCHDが最多

一人の患者が複数の指定難病を合併
している（最多で13病名）

複数の指定難病を持つ各施設の患者数

この患者は免疫疾患が
多数合併していた

合併しやすい疾患は
免疫疾患なのか？

10以上の指定難病を持つ36
患者での指定難病リスト

合併する2疾患：9510通り
の上位30位で、免疫疾患

合併しやすい難病・希少疾患は、免疫疾患と一般疾患（①、②、③）

６施設の全てにて認められる103疾患（上位のみ）

変動係数：小さいほど均等に分布
HHI：小:均等、大：1施設に集中
NHHI：0〜1（HHIを0〜1へ正規化）

５施設に認められる疾患（一部のみ）

予後・転機の記録に、施設ごとの偏りがある

どの疾患が施設横断的な解析対象になり得るか？

１：疾患名の粒度のマッピングのために、指定難病と標準病名マスターの対応が望まれる

２：合併しやすい指定難病は、免疫疾患であった。
→ 指定難病が複数ある場合、主な病名として何を選択するか？これはメタデータのみでは
判断が困難な可能性がある。

３：予後・転機の記載に関し、施設ごとの偏りが認められた。そのため、全施設が対象とはな
らないが、複数NCを対象とした横断的解析を行う最初のステップとして、施設によるソートを
行い適切な症例数と記録のある疾患を対象とすることが望ましいと考えられる。

解析検討から、予後・転機の推定が可能な疾患を複数選定し、研究可能性を検討する。

また、施設ごとに顕著な違いが見られた記録の違いの原因に関しても、検討を行う。
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