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Ａ．研究目的             

先天代謝異常症は、患者数の極端に少ない遺

伝性超希少難病の集合体である。近年、病態解明

の進歩に伴い、治療法の開発と臨床応用が急速

に進展している。しかしながら、わが国における

患者数や患者の重症度、生活の質（QOL）など、

患者の実態が明確にされていなかったため、新

薬の国際共同治験に参加できず、欧米での承認

後に、国内臨床開発に着手するため、深刻なドラ

ッグラグ問題が生じていた。患者情報は、診療レ

ベルの向上や新規治療法の開発のためには必要

不可欠である。このような状況を解決するため、

本研究は、関連患者家族会の全面的な協力を得

て、先天代謝異常症患者登録制度（Japan 

Registration System for Metabolic & Inherited 

Diseases／以下 JaSMIn）を構築した。JaSMIn

は、患者本人あるいは保護者が自ら登録を行う

“Self-Registration（自己登録システム）”を基

本とした総合的・継続的・実効性のある患者登録

制度である。 

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、患者会との連携及び JaSMIn の運用、登録

情報の臨床・研究への利用を目的としている。平

成 26 年～28 年度の研究内容及び成果について

以下に報告する。 

 

Ｂ．研究方法（登録制度の概要） 

(1) 登録方法 

① 先天代謝異常症の患者家族に JaSMIn の登

録を呼びかける。具体的には、患者登録委

員会の委員を含む各疾患の専門医からの紹

介、患者家族会との協力、関連研究グルー

プとのコラボレーション、JaSMIn 専用ホ

ームページによる周知を行う。 

② 本登録への同意は、「登録のお願い（図 1）」

の送付及び「登録申請書（図 2）」の返信に

より行う。 

 

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、患者会との連携及び先天代謝異常症患者登録制度

（JaSMIn）の運用、登録情報の臨床・研究への利用を目的としている。JaSMIn の登録患者

数は、本研究の開始年度の H26 年の 713 名から現在 1251 名にまで増加している。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。本研究に

より JaSMIn のような患者登録制度の重要性と有用性を示唆する結果が得られた。今後は、

新規患者の獲得及び登録情報を研究等へ有効に活用する方策についてより多方面で検討する

必要がある。 



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

【図 1】登録のお願い 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

【図 2】登録申請書（個人情報保護シール付きはがき） 

(2) 登録情報の管理 

③ 登録された患者情報は、事務局内のセキュ

リティーのかかった所定の場所に設置され

たサーバーへ、専用入力システムを通し安

全に入力・保存・管理される。なお、登録情

報の医学的正確性を担保するため、定期的

に患者登録委員会によるデータクリーニン

グを行う。 

④ 登録者へは登録完了のお知らせ及び

「JaSMIn 登録カード（図 3）」を発行する。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

【図 3】登録カード 

 

(3) 登録情報の利用 

⑤ 患者登録委員会（又は委員を含む研究グル

ープ）は、JaSMIn に登録された患者情報

をもとに先天代謝異常症患者の実態調査や

新しい治療薬の開発に関する臨床研究等を

企画・立案する。 

 

(4) 登録者へのフィードバック 

⑥ 上記⑤で得られた研究の成果及び最新情報、

患者家族の参加できるセミナー、勉強会、

当該疾患の患者家族会情報など、患者家族

の役に立つ情報を JaSMIn 専用 HP にて掲

載、定期的にメールマガジンを発行するな

ど、登録者へ情報提供を行う（図 4）。 

 



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

【図 4】登録制度の概要 

 

（倫理面への配慮） 

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) JaSMInの登録状況について 

① 患者登録数 

JaSMInは、2013年より登録を開始し2017

年1月までに12疾患群（60疾患以上）に対し

1251名の登録が確認されている。【図5】に

疾患郡別分布を、【表1】に疾患群別患者登

録数を、【図6】に登録数の推移を示す。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

【図5】疾患群別分布 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

【表1】疾患群別患者登録数 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

【図6】患者登録数の推移 



② 登録患者の性別及び年齢分布 

総登録数1251名のうち、男性患者は696名

（55.6%）、女性患者は554名（44.3%）

、不明1名（0.1%）で男性患者がやや多い

傾向がある。登録患者の平均年齢は20.0歳

であり、 20歳未満の患者が60.7%、20歳

以上の患者が39.3%で、20歳以上の成人患

者が全体の約4割を示す。全患者の年齢分

布を【図7】に示す。 

【図7】登録患者の年齢分布 

 

③ 登録患者の地域分布 

日本の47都道府県、すべての地域で登録が

あった。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。 登録患者の地域分布を【

図8】に示す。 

 

Ｄ．考察               

現在、先天代謝異常症患者登録制度（JaSMIn）

の登録患者数は 1200 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、研究期間中に 2 回にわたり患者会フォ

ーラムを開催、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、登録患者へのフィードバックとして、

専用HPを改変し、メールマガジンを発行した。

これにより登録患者には定期的に疾患情報や最

新研究情報、患者会情報などを発信し、登録への

モティベーションを上げるともに情報提供を行

った。なお、現在、JaSMIn の登録情報を用いて

新たに 4 件の研究が行われており、今後その数

は増える見込みである。 

 

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、新規患

者の獲得及び登録情報を研究等へ有効

に活用する方策についてより多方面で

検討する必要がある。 
                   

 
【図 8】登録患者の地域分布 
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Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

（予定を含む。）  
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