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【研究要旨】 

 遺伝性血管性浮腫の診療に従事している我が国の医師、患者の情報を収集、

連携してネットワークを構築し、我が国における遺伝性血管性浮腫患者の診療

実態を調査した。その結果、317 名の患者の存在が同定され、その臨床情報を抽

出、解析するとともに海外の情報を収集し、我が国の実情に合わせた診断基準、

重症度基準を検討、提案した。また、我が国における遺伝性血管性浮腫の治療

体制の課題を抽出した。  

 

 

Ａ．研究目的 

 遺伝性血管性浮腫は、欧米では 5～10

万人に 1人の割合で存在し、その頻度に

人種差はないと報告されている。そのた

め我が国における患者数は約 2000～

3000 人と推定されるが、平成 21 年に実

施された全国調査では 59 人であった。ま

た、本疾患は原発性免疫不全症の中の補

体欠損症に含まれるため、診断はつけら

れても特定難治性疾患に含まれることに

気づかれない例が多く、今なお多くの患

者が十分な医療の恩恵を受けていないと

考えられる。そこで本年度本研究では、

我が国における遺伝性血管性浮腫患者に

関する情報を可能な限り収集し、有病率、

および診断の方法と治療の実態を把握す

るとともに、診断基準と重症度基準を作

成することを目的とした。 

 

Ｂ．研究方法 

 研究協力者が平成 21 年に実施した全

国調査、遺伝性血管性浮腫治療薬（血漿

C1-INH 製剤：ベリナートＰ®）の処方情

報、および我が国から報告された学会報

告、論文報告に基づき、我が国における

遺伝性血管性浮腫に関する情報を可能な

限り収集した。また、平成 26 年度に NPO

法人として結成された遺伝性血管性浮腫

患者会と連携し、ホームページ上に寄せ

られた遺伝性血管性浮腫に関する意見、

質問を参照した。 

 

（倫理面への配慮）  

 調査で得られた情報のうち、個人情報

に関するものは厳重に管理し、特に本人

が同定できる写真などの情報をホームペ

ージ上に公開する場合は必ず事前に同意

を得た。また、臨床研究の学会、論文発

表については、適宜当該施設の倫理委員

会による審査、承認を得た。 

 

 



Ｃ．研究結果

 我が国における遺伝性血管性浮腫診断

者数は年々増加しており、平成

317 人の診断が確認された。なお、増加

率について、地域による違いは見られな

かった（図

 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 我が国で遺伝性血管性浮腫の診療経験

を持つ医師は

計 171 人の患者情報を得ることができた。

そのうちの

管性浮腫による死亡を経験し、

管挿管または気管切開の既往があり、

2.8%に原因不明の腹部切開術を施行され

た経験があった。病歴、臨床症状を踏ま

えて診断が確定的と考えられる患者の臨

床検査結果から、遺伝性血管性浮腫と診

断するための

することが適当と結論された。重症度に

ついては、「補充療法（阻害薬等の代替治

療薬の投与を含む）を継続的に実施する

（断続的な場合も

場合」を重症とし、「継続的には必要でな

い場合」を中等症とすると結論した。

 治療については、発作時にはより早期

に治療を行うこと有効であり、国際ガイ

ドラインでは自己注射が推奨されるとと
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もに、重症患者に対する予防的治療も推

奨されているのに対し、我が国では

C1-

期治療に限られていることから、今後早

急な治療薬の適応拡大が必要であること

が明らかになった。

 

Ｄ．考

 我が国の遺伝性血管性浮腫患者数は近

年急速に増加しつつあること、その一方

で、死亡や気管挿管などの例を含む不十

分または不適切な医療が行われている実

態も明らかになった。ただし、本疾患の

治療薬は極めて高額であるため、できる

だけ不必要な治療は控える必要がある。

そのため、今後さらなる患者実態調査と

ともに、適切な治療薬の使いかたを含め

た治療方法の検討、確立が必要である。

 

Ｅ．結

 我が国における遺伝性血管性は未だ相

当数未診断の状態にあると考えられる。

また、すべての患者が個々に必要、かつ

適切な治療を受けるためには、

患者の実態を調査し、できるだけ海外の

動向に追いつくべく、治療体制を改善す

る必要がある。
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