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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難

治性かつ稀発性の疾患群である。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、
分析を行うことが重要となる。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。 

 

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論を、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、検討し

た。 

 

Ｃ．研究結果 

1）調査対象疾患の選定 

小児慢性特定疾病の登録リストからライソ

ゾーム病およびペルオキシソーム病に該当す

る疾患名を抽出し、対象疾患とする。 

ライソゾーム病およびペルオキシソーム病

はきわめて稀発性の疾患群であり、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。また、各疾患の診断基準も確立

している。 

 

2）既存データベース利用の可能性 

医療費助成制度（小児慢性特定疾病および

指定難病）への登録情報は、個人情報保護な

どの倫理的な問題点に十分配慮したうえで、

倫理委員会に申請すれば利用することができ

ることがわかった。これらの制度は難病を対

象としたものであることから集計が容易で、

時間的、金銭的労力が大幅に削減できる可能

性がある。しかし、該当疾患患者がすべて医

療受給しているわけではなく、既存の資料の

みでは難病の実態が正確には把握できない可

能性がある。したがって、患者数や臨床像、

治療状況などの正確な把握するためには全国

疫学調査が必要である。 

研究要旨 

ライソゾーム病・ペルオキシソーム病は難治性であるばかりでなく稀発性の疾患群であ

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。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。次年度は一次調査、二次調査を実施し、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、解明を目指す。 



3）調査機関の抽出 

調査機関は層化無作為抽出で抽出する。 

層は下記の8つとする。 

 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床の一般病院 

 ④ 300～399床の一般病院 

 ⑤ 200～299床の一般病院 

 ⑥ 100～199床の一般病院 

 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） 

各層の抽出率は、それぞれ①100％ ②100

％ ③80％ ④40％ ⑤20％ ⑥10％ ⑦5％ ⑧

100％ とする。この方法により従来は不明で

あった小規模医療機関の受診者の状況もある

程度つかむことができる。 

全病院の病院番号、所在地、施設名、診療

科目などのデータは「病院要覧」（医学書院）

をベースとし、それまでの調査で判明した情

報を加味して使用する。大学医学部（医科大

学）附属病院については、診療科別に送付す

ることも考慮する。 

 

4) 調査用紙の作成 

一次調査（はがきで行う） 

対象：上記で抽出された日本国内の医療機関 

内容：過去 3 年以内におけるライゾゾーム病

・ペルオキシソーム病患者の診療経験の有無

、有の場合はその病名と患者数を記載しても

らう。疾患リストは封書にして同封あるいは

HP に掲載する。 

（      ）病   （   ）人 

（      ）病   （   ）人 

これにより、患者数の推計ができ、診療経

験「有」の医師について二次調査を行う。 

 

二次調査（封書で行う） 

対象：１次調査でライゾゾーム病・ペルオキ

シソーム病の診療経験「有」と回答した医師

すべて。 

内容； 

 診断名；（         ） 

 病型；（         ） 

 発症年齢；（   ）歳、（   ）ヶ月 

 初発症状；（        ） 

 診断時年齢；（   ）歳、（   ）ヶ月 

 診断方法； 酵素診断 （  ） 

 遺伝子診断 （  ） 

   生化学診断 （  ） 

  病理診断  （  ）  

 治療法； 酵素補充療法（  ） 

酵素製剤名（  ） 

      造血幹細胞移植 （  ） 

臍帯血（  ） 

血縁 BMT（  ） 

非血縁 BMT（  ） 

  肝移植    （  ） 

食事療法 （  ） 

特殊ミルク （  ） 

薬剤療法；（  ）薬剤名（    ） 

支持療法；経鼻注入 （  ） 

胃瘻造設 （  ） 

腸瘻造設 （  ） 

気管切開 （  ） 

喉頭離断・摘出 （  ） 

NIPPV （  ） 

人工呼吸器 （  ）、 

２４時間（  ）、 

夜間のみ（  ） 

現在の状況（簡易スコア） 

知能；（  ）点 

視力；（  ）点 

聴力；（  ）点 

言語；（  ）点 

歩行；（  ）点 

巧緻運動；（  ）点 

嚥下；（  ）点 



呼吸；（  ）点 

排泄；（  ）点 

学校・就労；（  ）点 

総合評価；（  ）点 

 

Ｄ．考察               

ライソゾーム病・ペルオキシソーム病は超

稀少難病であり、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。また

最後の全国疫学調査から 10 年以上が経過し

ており、本研究班において実施する意義は高

い。 

本年度の検討により、全国疫学調査は、患

者数推計のための一次調査と、臨床疫学像を

把握するための二次調査からなること、手順

としては、調査対象疾患の決定→調査機関の

決定→調査用紙・発送ラベルの作成→倫理面

の手続き→一次調査の発送および回収→一次

調査の集計患者数の推計→二次調査の発送お

よび回収な→二次調査の集計→二次調査の分

析→結果の公表という流れで行うのが妥当で

ある。 

一次調査はできるだけ多数の医療機関に対

して行う必要があるが、医療機関を層化無作

為抽出法を用いて抽出することで、より偏り

なく、洩れなく医療機関を抽出できることが

わかった。調査はがきの回収率を高めるため

には回答が容易であることが重要であり、上

述の簡潔な内容とした。調査機関の選定に際

しては、医療費助成制度（小児慢性特定疾病

および指定難病）への登録情報などの既存デ

ータベースを利用して、患者集積性が高い施

設を選んで協力を要請することも有用と考え

られた。 

二次調査においても、質問が詳細すぎると

返送率が低下するので、調査項目数を限定し、

回答しやすい質問形式にする必要があると考

え、上述の調査用紙案を作成した。 

 

Ｅ．結論               

ライゾゾーム病・ペルオキシソーム病患者

数を正確に把握し、治療選択に違いがあるか

、予後やQOLに向上があるか、社会的な支援体

制は十分か、などを検証するためには全国疫

学調査が必要である。 

全国疫学調査は、する側もされる側も大変

な手間と時間とを要し、費用も相当額に上る

ことから十分な計画と準備をして開始するこ

とが重要である。 
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