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研究要旨 

小児希少難病の中でも日本先天代謝異常学会と相互協力関係にある患者家族会が主体

となり登録事業を行構築し、その運用を開始した。各疾患の専門医（分担研究者および研究

協力者）と患者家族会の代表者が共同で疾患登録シートを作成し、各患者に配布、回収を

行った。回収の進んでいる疾患について集計を開始した。 

 

 

Ａ．研究目的 

近年、小児希少難病の治療薬開発が進んでいる。特

にライソゾーム病に対する酵素補充療法製剤など、先天

代謝異常症に対する治療薬の進歩は著しい。しかし、こ

れまでに日本は新薬の国際共同治験に参加できず、欧

米での承認後、国内臨床開発に着手するため、深刻なド

ラッグラグ問題が生じていた。 

そのような状況で我々は、ムコ多糖症 IV 型酵素製剤

の第3相国際共同治験に参加することができた。これは、

先行研究である厚生労働科学研究「治療法が確立した

小児希少難病の疫学調査（研究代表者：奥山虎之）」の

中で、日本ムコ多糖症親の会が把握しているムコ多糖症

IV 型患者リストをもとに日本人患者の現状を調査したこと

に端を発している。この調査報告書をもとに、酵素製剤を

開発する米国企業と交渉したことにより、国際共同治験

参加が可能となった。これは、患者家族会が積極的に臨

床情報を収集することで、新薬の早期承認などに貢献で

きる可能性を明らかにしたものである。 

上記を考慮し本研究事業は、小児希少難病の中でも日

本先天代謝異常学会と相互協力関係にある患者家族会

のネットワークが主体となり登録事業を行う枠組みを構築

し、新規治療薬および早期診断法の開発等の研究に役

立てることを目的とする。 

 

Ｂ．研究方法 

(1) 疾患登録シートの作成と内容 

疾患登録シートは、専門医と患者家族会が共同で

作成した。17疾患を対象に、作成した。 

 

(2) 疾患登録シートの配布と回収 

完成した疾患登録シートは、患者家族会から患者家

族会会員に郵送または直接配布した。 

 

(3) 登録情報データの入力と管理 

国立成育医療研究センター内にサーバーを設置

し、データ入力及び管理ツールに入力した。 

（倫理面への配慮） 

本研究は、臨床研究に関する倫理指針および疫学研

究に関する倫理指針に準拠し、（独）国立成育医療研究

センターの倫理委員会の審査を経て、承認を得てから開

始した。本研究の枠組みと疾患登録シートに関する研究

申請を（独）国立成育医療研究センター倫理委員会に提

出し、承認を得た（受付番号：619、平成 24年 11月 6日

承認）。 

 

Ｃ．研究結果 

 

(1) 疾患登録シートの作成 

1) 共通項目の策定 

先天代謝異常症は、病態の異なる多くの疾患

の集合体である。そこで、疾患登録シートを

2 本立てとし、はじめに共通項目を検討し

た。 

 共通項目：患者氏名、生年月日、病名、

かかりつけ病院、主治医名などの患者情

報、生活状況、連絡先 
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2) 疾患別項目の作成 

個々の疾患の特性を考慮した疾患別項目につ

いては、家族会代表と専門医（本研究の分担

研究者あるいは研究協力者）で登録シートを

作成した。 

 疾患別項目：病歴、過去と現在の治療状

況 

 

3) 対象疾患 

対象疾患は次の 17疾患である。 

ムコ多糖症、Pompe 病、Fabry 病、副腎白質ジ

ストロフィー、尿素サイクル異常症、有機酸血症、

Krabbe 病、異染性白質ジストロフィー、

Niemann-Pick病C型、glut1欠損症、Wilson

病、Gaucher 病、フェニルケトン尿症、小児神経

伝達物質病、シトリン欠損症、脂肪酸代謝異常

症、GM1‐ガングリオシドーシス、GM2‐ガングリ

オシドーシス 

(3) 登録データの集計 

17 疾患の登録シートから得られた患者データにつ

いて、各疾患を専門とする研究者が分担し集計を行

った。H25年11月から現在まで、登録シートの合計

配布数は、1280 部、回収数は 531 部、回収率は

41.5%であった。回収した 531 部のうち、男性患者

は 293 名（55.2%）、女性患者は 236 名（44.4%）、

未記入 2 名（0.4%）であった。患者の平均年齢は

21.7歳である。 

。 

Ｄ．考察 

現在までの総登録数は 531 件で、回収率は 41.5%で

ある。登録シートの回収は現在も続いているので、回収率

はさらに上がると思われる。医師主導で行われた従来の

登録システムに比べ、本登録事業の回収率が高いのは、

患者家族会が積極的に参加し、登録へのモチベーション

を高めたことが主な理由と考えられる。今後、データの信

頼性（Reliability）と妥当性（Validation）を検討し、統計

学的に意味のある解析を行うため、専門医（本研究事業

の分担研究者及び研究協力者）によるデータの洗い直し

を実施する予定である。 

 

Ｅ．結論 

本研究事業では、患者家族会を介した先天代謝異常

症 17疾患の患者登録制度を構築し、その運用を開始

した。 

 

Ｆ．健康危険情報 

「特になし」 
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