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患者会との連携及び患者登録制度に関する調査研究 

 

研究分担者 奥山 虎之 国立成育医療研究センター 臨床検査部 部長 

 

研究要旨 

本研究は、新しい先天代謝異常症スクリーニング時代に適応した治療ガイドラインの作成

および生涯にわたる診療体制の確立に向けて、先天代謝異常症患者登録制度（JaSMIn）

の登録状況と各種研究等への利活用状況について調査した。登録患者数は約 1100名、疾

患数は 40疾患以上であった。登録情報の研究利用は学会報告が 3件であった。また、第 4

回患者会フォーラムを開催し、関連患者会との連携を構築、患者登録を促し登録者へのフィ

ードバックとして情報提供を行った。今後は、さらに登録数を増やす方策と登録情報の研究

への利用について検討する。 
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Ａ．研究目的 

先行研究で確立した先天代謝異常症患者登録制度

（JaSMIn & MC-bank）は、現在日本先天代謝異常学

会の患者登録委員会が運用主体となり継続している。こ

の登録制度は、患者本人あるいは保護者が自ら登録を

行う自己登録制度であり、匿名化のプロセスがない実名

による登録を前提としている。さらに、患者家族会の全面

的な協力を得て登録事業を進めている。 

本研究の目的は、新しい先天代謝異常症スクリーニ

ング時代に適応した治療ガイドラインの作成および生涯

にわたる診療体制の確立に向けて、先天代謝異常症患

者登録制度（JaSMIn）の登録状況と各種研究等への利

活用状況を把握し、登録数を増やす方策と登録情報の

研究への利用について検討することである。 

 

Ｂ．研究方法 

先天代謝異常症患者登録制度（JaSMIn）の登録状

況を疾患別に調査・集計した。また、登録情報を用いた

研究を学会や論文発表から検索した。さらに、第 4 回患

者会フォーラムを開催し、現在の患者登録状況について

報告した。 

（倫理面への配慮）先天代謝異常症患者登録制度

（JaSMIn）は、国立成育医療研究センターの倫理委員

会の承認を受けている（受付番号 569、平成 24 年 5 月

21日付け）。 

 

Ｃ．研究結果 

(1) 先天代謝異常症患者登録制度（JaSMIn）の登録

状況について 

① 患者登録数 

JaSMIn は、2015 年 10 月までに約 40 疾患

に対し 1097件の登録があった。図 1に疾患郡

別分布を、表 1に疾患別登録数を示す。 

図 1．JaSMInの疾患郡別分布（2015年 10月集計） 
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表 1．JaSMInの疾患別登録数（2015年 10月集計） 

疾患群 疾患名 登録数 

尿素サイクル異常症 

シトルリン血症 9 
シトリン欠損症 70 
アルギニノコハク酸尿症 7 
OTC欠損症 34 
CPSI欠損症 4 
その他の尿素サイクル異常症 1 

アミノ酸代謝異常症 

フェニルケトン尿症 138 
BH4欠損症 2 
ホモシスチン尿症 9 
メープルシロップ尿症 9 
その他のアミノ酸代謝異常症 4 

ペルオキシゾーム病 副腎白質ジストロフィー 37 

有機酸代謝異常症 

グルタル酸血症 10 
メチルマロン酸血症 33 
プロピオン酸血症 25 
イソ吉草酸血症 3 
その他の有機酸代謝異常症 12 

脂肪酸代謝異常症 

VLCAD※1 6 
MCAD※2 7 
CPTI，II欠損症 6 
その他の脂肪酸代謝異常症 6 

ライソゾーム病 

ムコ多糖症 122 
ムコリピドーシス 8 
ポンペ病 32 
ファブリー病 65 
ニーマンピック病 C型 13 
ゴーシェ病 44 
GM1-ガングリオシドーシス 
GM2-ガングリオシドーシス 

13 

異染性白質ジストロフィー 18 
クラッベ病 9 
その他のライソゾーム病 5 

糖質代謝異常症 

GULT-1欠損症 26 
糖原病（ポンペ病以外） 30 
その他の糖質代謝異常症 3 

脂質代謝異常症 無ベータリポ蛋白血症 1 

金属代謝異常症 
メンケス病 6 
ウイルソン病 174 

ミトコンドリア病 
Leigh脳症、MELAS、PDHC
異常症の他 

89 

小児神経伝達物質病 小児神経伝達物質病 4 
プリン・ピリミジン 
代謝異常症 

HPRT欠損症など 1 

その他 診断名不明 2 
 合計 1097 

※1極長鎖アシル CoA脱水素酵素欠損症 
※2中鎖アシル CoA脱水素酵素欠損症 

② 性別・年齢分布 

総登録数 1095 名のうち、男性患者は 623 名

（56.8%）、女性患者は 473 名（43.1%）、不明 1 名

（0.1%）であった。登録患者の男女比は約 6：4 で、

男性患者がやや多い傾向にある。登録患者の平均

年齢は、20.7 歳で、20 歳以下の患者が全体の

60.3%と約 6割を占めている（図 2）。 

 

図 2．年齢分布 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

③ 地域分布 

日本の 47 都道府県、すべての地域から登録があり、

その中でも、東京都、神奈川県、埼玉県、千葉県を

中心とした関東地域、愛知県、大阪府を中心とした

中部・近畿地方の登録が多かった（図 3）。 

 

(2) 先天代謝異常症患者登録制度（JaSMIn）の登録

情報を用いた研究・報告状況 

登録制度の構築と運用、登録情報の解析結果に

ついて、本年度 5件の学会発表が実施された。また、

JaSMIn 登録患者リストを利用した研究計画が

2016 年 2 月の時点で計 4 件あり、そのうち 3 件は

すでに開始されている。 

 

(3) 先天代謝異常症患者会フォーラムの開催 

本研究では、希少疾患を対象とする登録制度の

必要性と現状について広く伝え、登録を促すと同時

に、関連患者会との連携を構築、登録者への情報

提供の場として「第 4回先天代謝異常症患者会フォ

ーラム（以下、患者会フォーラム）」を開催した。 
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図 3．地域分布 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

患者家族、医療従事者（専門医、研究者等）、企

業等から約 96名が参加し、そのうち「患者・患者」が

45 名（46.8%）と一番多く、14 の患者家族会団体、

13の医療機関、13の企業から参加があった。 

第 4 回患者会フォーラムでは、先天代謝異常症

における肝移植、遺伝子治療、特殊ミルクといった

現在の治療法や小児慢性特定疾患及び難病対策

に関する最新情報を専門家により情報提供した。ま

た、先天代謝異常症患者登録制度（JaSMIn）の現

在の登録状況と登録情報の研究への活用法につい

て報告し、患者家族会との連携の必要性と登録制

度の重要性について再確認した。なお、今回のフォ

ーラムでは、アメリカマウントサイナイ病院の日本人

専門医とインターネット回線を利用してリアルタイム

で講演を行い、アメリカの先天代謝異常症患者に対

する医療体制等について情報共有を行った。さらに、

フォーラムの継続と参加者へのフィードバックを目的

に、アンケートを実施した。全参加者 96 名のうちア

ンケート回答者は 52 名（54.2%）であった。フォーラ

ムで一番興味のあった演題として、最も多く選択さ

れた演題は「②いま世界で臨床応用が行われてい

る遺伝子治療について」（75.0%）と「④米国の代謝

異常症の患者さんはどうしているの？」（57.7%）で

あった（図 4）。 

 

図 4．一番興味があった演題（複数選択） 

 

次回取り上げてほしいテーマとして最も多く選択

されたテーマは、「国内外の研究や治療に関する情

報」（71.2%）であった。その他としては、「代謝以外

の分野との連携」、「患者さんのお話（生きていく上

で困ること、生活、成長など）」、「メディアの有効活

用（普及のための認知度向上、誤解の解消など）」

が挙げられた（図 5）。 

 

図 5．次回取り上げてほしいテーマ（複数選択） 

 

 

Ｄ．考察 

日本先天代謝異常学会の患者登録委員会が主体と

して運用する先天代謝異常症患者登録制度（JaSMIn）

は、登録患者数が 1000 名を超えている。短期間でこれ

だけの登録数を獲得できた背景には、多数の患者会の

協力が必要不可欠であった。 

また、患者会フォーラムに参加した患者・家族は、患者

家族と医療従事者、研究者、企業等の先天代謝異常症

に係る者同士が、治療と診療体制の向上を目指し、情報

交換とコミュニケーションの場として、このような機会を多く
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望んでいた。一生病気と付き合っていかなければならな

い患者の生涯にわたるフォローアップ体制を作るために

は、患者と医療側でより強い協力関係が必要であり、患

者会と共同で行った本登録制度（JaSMIn）は、非常に

重要な役割を担っている。 

さらに、本登録制度（JaSMIn）は、患者あるいはその

保護者が、個人を特定できる情報と疾患の臨床情報をと

ともに登録するシステムである。登録の際に、氏名・住所

などの個人を特定できる情報が、患者登録委員会の委員

に共有されることについての同意を患者あるいはその保

護者から得ているため、研究者は、先天代謝異常症患者

を対象とした調査研究などを効率よく行うことができる。今

後は、登録数を増やす方策を考えるとともに、登録情報

を新規治療薬・診断法の開発、スクリーニング体制を整え

るための研究に有効に利用できる方法を検討する必要が

ある。 

 

Ｅ．結論 

本研究により先天代謝異常症患者登録制度

（JaSMIn）の研究利用における重要性と有用性を示唆

する結果が得られた。今後は、登録数をより増やし登録

情報を研究等へ有効に活用する方策を検討する必要が

ある。 

 

Ｆ．健康危険情報 
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