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【研究要旨】 

 当該疾患について重症度判定と認定基準をまとめた。過去の本邦における症

例報告に記載のある症状、合併症について grading を策定した。指定難病の要

件を満たす症状を選択し、認定基準を策定した。認定基準を満たした症例は 13

例中 4例であった。全国調査による症例数を増やした調査が必要である。 
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Ａ．研究目的 

 厚生労働省難治性疾患克服研究事業に



おける対象疾患として助成対象を決定し

うる重症度判定、認定基準を策定する。 

 

Ｂ．研究方法 

 当該疾患として先に当該研究者らが策

定した診断基準（参考資料）を満たす本

邦症例報告論文より、主症状、合併症を

リスト化し、治療が必要な症状の

grading を策定した。そのなかから指定

難病の要件を満たす症状を選択し認定基

準を策定した。認定基準を決定するのに

必要な症状の grading を当該疾患の「重

症度判定」と定義した。 

 

（倫理面への配慮）  

 患者の診断にあたって遺伝子診断を行

う際にはヒトゲノム・遺伝子解析研究に

関する倫理指針を遵守した。研究計画は

国立成育医療研究センター倫理委員会の

承認をえた（受付番号 374）。 

 

Ｃ．研究結果 

 表１のごとく策定した。当該研究者ら

が経験した 13 例に於いてこの重症度判

定を検討したところ、認定基準１が 1 例

（7.7%）、認定基準２が 3 例(23%)におい

て条件を満たした。 

 

Ｄ．考 察 

 稀少疾患であるため、認定基準を策定

した場合に、何割の患者が助成を受けら

れるのかを策定することは困難である。

策定後の全国調査は必至と考えられる。 

 

Ｅ．結 論 

肥厚性皮膚骨膜症の重症度判定、認定基

準を策定した。 

 

Ｆ．健康危険情報 

なし 
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