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○○○○○○○○○○○○○○○○に関する研究 
 

       研究分担者 厚生 太郎 ○○○○○病院長 

小児期神経線維腫症1型のWeb登録システムの開発に関する研究 
 
 

研究分担者 松尾 宗明 佐賀大学医学部小児科教授 

 

 

研究要旨  
 UMINのインターネット医学研究データセンター（INDICE）を利用して、新診断基準と参考所

見をもとにしたNF1のWeb登録システムを作成した。登録対象は新診断基準を満たす15歳以下の

NF1患者または1項目のみを満たす疑い患者で、本人あるいは代諾者より文書で同意が得られた

者を登録の対象とする。調査項目は、登録患者数、年齢分布、確定診断年齢、症状の年齢別発

現率、患者の知的レベル、ADHD、自閉スペクトラム症、頭痛、偏頭痛の有無、合併症の出現時

期、発現率、年齢別の疑い症例の割合である。 

 別に新ガイドラインと患者登録方法を紹介するホームページを作成した。今後新ガイドラ

インの周知とレジストリの構築を行っていく。 

 

 

Ａ．研究目的 

 神経線維腫症 1 型(NF1)の臨床症状の重症度

にはかなりの幅があり、皮膚所見のみの症例から

重度の合併症を有する症例までさまざまである。ま

た、小児早期の段階では従来の診断基準を満たさ

ない症例も一定数存在することが知られている。

NF1 はわが国では、一定の重症度を満たす患者

のみが、登録対象となっているため NF1 患者全体

における合併症の実態については不明である。我

が国での NF1 患者の合併症の頻度や好発年齢を

明らかにすることは、今後の診療ガイドラインの作

成の資料としても重要である。 

今回我々は、小児 NF1患者の診断および合併症

の実態を明らかにする目的で、新たな診断基準で

ある NF1 診断基準 2017 によるWeb 登録システム

を用いた調査研究を行うこととした。 

 

Ｂ．研究方法 

 UMIN のインターネット医学研究データセンタ

ー（INDICE）を利用して、新診断基準と参考所見

をもとにした NF1の Web登録システムを作成した。

登録対象は新診断基準を満たす 15 歳以下の NF1

患者または 1項目のみを満たす疑い患者で、本人

あるいは代諾者より文書で同意が得られた者を

登録の対象とする。調査項目は、登録患者数、年

齢分布、確定診断年齢、症状の年齢別発現率、患

者の知的レベル、ADHD、自閉スペクトラム症、頭

痛、偏頭痛の有無、合併症の出現時期、発現率、

年齢別の疑い症例の割合である。 

（倫理面への配慮） 

研究計画については、佐賀大学臨床研究倫理委

員会の承認を受けた。登録に関しては、患者また

は代諾者の文書による同意を得て行い、個人を特

定できるような情報に関しては登録しない。 

 

Ｃ．研究結果 

INDICEでNF1患者登録のためのホームページを

作成した。 

１．患者登録ホームページ画面 
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２．診療ガイドライン、患者登録システム紹介ホ

ームページ画面 

トップページ 

 
ガイドライン紹介ページ 

 
患者登録紹介ページ 

 
 

Ｄ．考察 

 今後、ホームページを通して一般臨床医に対し

て新診断基準とガイドラインの紹介、周知を図る

と同時に患者レジストリの構築のための診療医

師登録を行っていく。できるだけ多くの診療医登
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録を行うことが、患者レジストリ数を増やすうえ

での鍵になる。 

 

Ｅ．結論 

 小児期神経線維腫症 1型の Web登録システムと

ガイドライン紹介のためのホームページを作成

した。患者レジストリを構築することにより、プ

ロスぺクティブな小児期のNF1全体像の把握を行

っていきたい。 
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Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 
（予定を含む。） 
1. 特許取得 

 なし 
2. 実用新案登録 

 なし 
3.その他 
 なし 

 

 

 


