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Ａ．研究目的             

 ライソゾーム病・ペルオキシソーム病

は希少難病の疾患群である。したがって

、その病態生理の解明や治療法の開発に

は、個々の症例の集積が必要である。近

年、ライソゾーム病・ペルオキシソーム

病の予後は診断技術の進歩や病態生理の

解明、新しい治療法の開発により多様化

している。こうした変化に対応し、将来

を予測した適切な難病対策を進めるため

には、できるだけ正確な患者数の把握、

個々の患者の臨床像やQ O Lの把握、分析

を行うことを目的とした。 

 

Ｂ．研究方法 

 ライソゾーム病、ペルオキシソーム病患者

に関する、全国疫学調査の方法については，

厚生労働省難治性疾患克服研究事業，特定疾

患の疫学に関する研究班（主任研究者 永井正

規）によって作成された、「難病の患者数と臨

床疫学像把握のための全国疫学調査マニュア

ル（第２版）編著 川村 孝」を参考にして、

難病疫学班の中村好一先生，橋本修二先生，

鈴木貞夫先生との審議の上検討した。 

 また病院データベースとしては株式会社

ウェルネスのものを採用した。 

                   

Ｃ．研究結果             

 一次調査；まず，全国調査を行うにあたり，

ライソゾーム病，ペルオキシソーム病を１例で

も過去３年間（２０１３年４月１日から２０１

６年３月３１日）の期間に診療した医師に一次

調査を行うこととした。送付先の病院，診療科

については，上記マニュアルに従い行った。 

 調査対象診療科の選定；ライソゾーム病，ペ

ルオキシソーム病の症状は多岐にわたるため，

診療科の完全な選定は困難である。しかしなが

ら小児科とともに，医療法で標榜の認められて

いる診療科として循環器科，神経内科，神経科

を対象とすることにした。 

 調査対象機関の選定；前述のマニュアルに従

い，上記４診療科のいずれかを有する病院につ

いて，下記４条件を満たすように調査対象機関

を設定した。 

研究要旨 

 ライソゾーム病・ペルオキシソーム病は希少難病の代表的疾患群であるた

め、その病態生理の解明や治療法の開発には症例の集積が必要である。その

ために本研究ではライソゾーム病・ペルオキシソーム病の全国疫学調査の実

施に向けて、その方法論の検討を行った。今年度は一次調査を実施し，今後

現在の日本人における、できるだけ正確な患者数や臨床像、自然歴の把握、

解明を目指した２次調査を行う予定である。 
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 まず，⑧の特別階層病院は，小児慢性特定

疾患の症例をここ３年間にわたり１回でも４

症例以上登録経験のある機関を選別し，これ

は合わせて１０施設であった。

 この施設を除き，入院の一般病床数が２０

床以上ある病院を上記７つの階層に分類

それぞれの階層の抽出率で単純に抽出を行っ

た。①と②の階層に当たる機関は全部で３５

２施設あり，③の階層の施設は２１４施設あ

り，８０％で抽出して１７１施設を選定した。

階層④の病院は３５２病院で４０％の抽出率

で１４０施設，階層⑤の病院は４１１病院で

２０％の抽出率で８２施設，階層⑥は１０１

５病院で１０％の抽出率で１０１施設，階層

⑦は１９６２病院で抽出率５％で９８施設を

対象施設として選択した。

 この対象施設に存在する上記４診療科に対

して，それぞれのラベルを作成し，一次調査

アンケート用紙を葉書で３月中に送付予定で

ある。 

一次調査として送付した葉書文面は下記

の通り。

(1) 全病院が対象

(2) 抽出率は全体で約

(3) 抽出は層化無作為抽出とし、層は

① 大学医学部（医科大学）附属病院

② 500床以上の一般病院

③ 400～499

④ 300～399

⑤ 200～299

⑥ 100～199

⑦ 99床以下の一般病院

⑧ とくに患者が集中すると考えら

れる特別な病院（特別階層病院）

(4) 各層の抽出率は、それぞれ

100％、80％、

100％  

まず，⑧の特別階層病院は，小児慢性特定

疾患の症例をここ３年間にわたり１回でも４

症例以上登録経験のある機関を選別し，これ

は合わせて１０施設であった。

この施設を除き，入院の一般病床数が２０

床以上ある病院を上記７つの階層に分類

それぞれの階層の抽出率で単純に抽出を行っ

た。①と②の階層に当たる機関は全部で３５

２施設あり，③の階層の施設は２１４施設あ

り，８０％で抽出して１７１施設を選定した。

階層④の病院は３５２病院で４０％の抽出率

で１４０施設，階層⑤の病院は４１１病院で

２０％の抽出率で８２施設，階層⑥は１０１

５病院で１０％の抽出率で１０１施設，階層

⑦は１９６２病院で抽出率５％で９８施設を

対象施設として選択した。

この対象施設に存在する上記４診療科に対

して，それぞれのラベルを作成し，一次調査

アンケート用紙を葉書で３月中に送付予定で

 

一次調査として送付した葉書文面は下記

の通り。 

全病院が対象  

抽出率は全体で約20％

抽出は層化無作為抽出とし、層は

大学医学部（医科大学）附属病院

床以上の一般病院

499床の一般病院

399床の一般病院

299床の一般病院

199床の一般病院

床以下の一般病院

とくに患者が集中すると考えら

特別な病院（特別階層病院）

各層の抽出率は、それぞれ

％、40％、20％、

まず，⑧の特別階層病院は，小児慢性特定

疾患の症例をここ３年間にわたり１回でも４

症例以上登録経験のある機関を選別し，これ

は合わせて１０施設であった。

この施設を除き，入院の一般病床数が２０

床以上ある病院を上記７つの階層に分類

それぞれの階層の抽出率で単純に抽出を行っ

た。①と②の階層に当たる機関は全部で３５

２施設あり，③の階層の施設は２１４施設あ

り，８０％で抽出して１７１施設を選定した。

階層④の病院は３５２病院で４０％の抽出率

で１４０施設，階層⑤の病院は４１１病院で

２０％の抽出率で８２施設，階層⑥は１０１

５病院で１０％の抽出率で１０１施設，階層

⑦は１９６２病院で抽出率５％で９８施設を

対象施設として選択した。 

この対象施設に存在する上記４診療科に対

して，それぞれのラベルを作成し，一次調査

アンケート用紙を葉書で３月中に送付予定で

一次調査として送付した葉書文面は下記

％  

抽出は層化無作為抽出とし、層は8

大学医学部（医科大学）附属病院

床以上の一般病院  

床の一般病院  

床の一般病院  

床の一般病院  

床の一般病院  

床以下の一般病院  

とくに患者が集中すると考えら

特別な病院（特別階層病院）

各層の抽出率は、それぞれ100％、

％、10％、5％、

まず，⑧の特別階層病院は，小児慢性特定

疾患の症例をここ３年間にわたり１回でも４

症例以上登録経験のある機関を選別し，これ

は合わせて１０施設であった。 

この施設を除き，入院の一般病床数が２０

床以上ある病院を上記７つの階層に分類し，

それぞれの階層の抽出率で単純に抽出を行っ

た。①と②の階層に当たる機関は全部で３５

２施設あり，③の階層の施設は２１４施設あ

り，８０％で抽出して１７１施設を選定した。

階層④の病院は３５２病院で４０％の抽出率

で１４０施設，階層⑤の病院は４１１病院で

２０％の抽出率で８２施設，階層⑥は１０１

５病院で１０％の抽出率で１０１施設，階層

⑦は１９６２病院で抽出率５％で９８施設を

この対象施設に存在する上記４診療科に対

して，それぞれのラベルを作成し，一次調査

アンケート用紙を葉書で３月中に送付予定で

一次調査として送付した葉書文面は下記

8つ  

大学医学部（医科大学）附属病院  

とくに患者が集中すると考えら

特別な病院（特別階層病院）  

％、

％、

まず，⑧の特別階層病院は，小児慢性特定

疾患の症例をここ３年間にわたり１回でも４

症例以上登録経験のある機関を選別し，これ

この施設を除き，入院の一般病床数が２０

し，

それぞれの階層の抽出率で単純に抽出を行っ

た。①と②の階層に当たる機関は全部で３５

２施設あり，③の階層の施設は２１４施設あ

り，８０％で抽出して１７１施設を選定した。

階層④の病院は３５２病院で４０％の抽出率

で１４０施設，階層⑤の病院は４１１病院で

２０％の抽出率で８２施設，階層⑥は１０１

５病院で１０％の抽出率で１０１施設，階層

⑦は１９６２病院で抽出率５％で９８施設を

この対象施設に存在する上記４診療科に対

して，それぞれのラベルを作成し，一次調査

アンケート用紙を葉書で３月中に送付予定で

一次調査として送付した葉書文面は下記

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Ｄ．考察

ライソゾーム病

稀少難病

確な実態を把握することは困難である。

最後の全国疫学調査から

ており、

い。 

本年度の検討により、

学調査班のマニュアルに則った方法で遂行す

ることが重要と考えられるため，極力研究協

力者の意見に従った形で一次調査を企画した。

今後，患者数推計のための一次調査

解析し、臨床疫学像を把握するための二次調

査を遂行する予定である。

 

 
Ｅ．結論

全国疫学調査の一次アンケート用紙送付

を年度内に行った。来年度にかけてその結果

の解析，２次調査を行う予定である。

 

Ｆ．研究発表

Ｄ．考察              

ライソゾーム病・

難病であり、全国疫学調査でなければ正

確な実態を把握することは困難である。

全国疫学調査から

おり、本研究班において

本年度の検討により、

学調査班のマニュアルに則った方法で遂行す

ることが重要と考えられるため，極力研究協

力者の意見に従った形で一次調査を企画した。

患者数推計のための一次調査

、臨床疫学像を把握するための二次調

を遂行する予定である。

Ｅ．結論              

全国疫学調査の一次アンケート用紙送付

を年度内に行った。来年度にかけてその結果

の解析，２次調査を行う予定である。

Ｆ．研究発表 

              

・ペルオキシソーム

であり、全国疫学調査でなければ正

確な実態を把握することは困難である。

全国疫学調査から 10 年以上が経過し

本研究班において実施する意義は高

本年度の検討により、全国疫学調査は、

学調査班のマニュアルに則った方法で遂行す

ることが重要と考えられるため，極力研究協

力者の意見に従った形で一次調査を企画した。

患者数推計のための一次調査

、臨床疫学像を把握するための二次調

を遂行する予定である。 

              

全国疫学調査の一次アンケート用紙送付

を年度内に行った。来年度にかけてその結果

の解析，２次調査を行う予定である。
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全国疫学調査は、
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力者の意見に従った形で一次調査を企画した。

患者数推計のための一次調査の結果を

、臨床疫学像を把握するための二次調
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