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研究要旨 
平成 26～28 年にかけて肺胞微石症（Pulmonary alveolar microlithiasis; PAM）の全国調査を行い、その結
果を含めて平成 29年 10 月 10 日に「難治性びまん性肺疾患診療の手引き」が出版された。アンケートは全国
の 200 床以上を有する病院、計 1824 施設に行い 641 施設より回答が得られた（回収率：35.14%）。22 施設に
おいて 25 症例の PAM が現在もしくは過去に経験されていることが判明した。その中で現在の症例は 7 例
（29.2%）となっており、本症の有病率は人口 100 万人あたり 0.06 人となる。症例の地理的分布については、
既報通りほぼ人口分布に沿っており、本症発生における地域間格差はないと考えられた。今回の全国調査結
果とこれまでの調査を比較検討すると、疫学的には本邦における PAM の発生数は減少傾向にあると考えられ
る。この理由としては血族結婚率の減少が考えられるが、現代の日本社会のおいても低頻度ながらいとこ婚
や血族婚があり、今後も本症の発生は続くことが予想される。一方、PAM 同様に両側肺野にびまん性粒状影を
きたす疾患として「肺骨化症」があり特発性の症例も報告されているが、その臨床像は明らかではない。今
後、「特発性肺骨化症」について全国調査を行い、その臨床像を明らかとしたい。 

 
A. 研究目的 
肺胞微石症は、びまん性に肺胞腔内にカルシウムを
主成分とした層状年輪状の微石形成をきたす慢性進
行性の稀な疾患である。1952 年、本邦における第 1
例が報告され 1)、その後 1960 年代に全国調査が行わ
れた 2)。2006 年には本症の原因遺伝子 SLC34A2 が同
定され、IIb 型ナトリウム依存性リン運搬蛋白の機
能欠失であることが解明され 3,4)。病態の理解は進ん
だものの、最近の本邦における疫学の実態について
も十分には把握されていない。そこで本研究では、
全国調査を実施することにより最近の本症の実態解
明と診療の手引きの作成を行うことを目的とした。 
 
B. 研究方法  
全国の代表的施設（200 床以上の病院）に肺胞微石
症の診療経験の有無を問う一次アンケート調査を行
い、現在生存されている 7症例を含む 25症例が確認
されたことから、これらの施設に対し、最終症例調
査のためのデータ提供の可否について問う二次アン
ケート調査を行った。 
 
C. 結果 
全国の 200 床以上を有する病院、計 1824 施設に、現
在または過去に、病理学的もしくは臨床的に診断さ
れた PAM 症例の経験数、SLC34A2 遺伝子検査の有無
についてアンケート用紙を郵送したところ、641 施
設より回答が得られた（回収率：35.14%）。結果、22
施設において25症例のPAMが現在もしくは過去に経
験されていることが判明した。このうち 1 症例は外
国人症例であったため除外し、計 24症例を解析した。
24 症例中、現在の症例は 7 例（29.2%）となってお
り、本症の有病率は人口 100 万人あたり 0.06 人とな
る。病理学的に診断された症例は全 24 例中 16 例

（66.7%）であった。SLC34A2 遺伝子検査の施行率は
33.3%（24 例中 8 例）であったが、萩原らのグルー
プを含めた 2 つの研究グループより SLC34A2 の不活
化変異が本症の原因と同定されたのが 2006 年であ
ることを考慮すると、妥当な数字であると考えられ
る。実際、遺伝子検査が実施された 8 例のうち、5
例は現在の症例であった。症例の地理的分布につい
ては、既報通りほぼ人口分布に沿っており（図 1）、
本症発生における地域間格差はないと考えられた。 
 
D. 考察 
今回の全国調査結果とこれまでの調査を比較検討す
ると、疫学的には本邦における PAM の発生数は減少
傾向にあると予想される。この理由としては血族結
婚率の減少が考えられるが、現代の日本社会のおい
てもいとこ婚が 1.6%、血族婚が 3.9%あると報告され
ており、低頻度ながら今後も本症の発生は続くと思
われる。常染色体劣性遺伝であり、同胞発生が約 50%
に見られることを考慮して、本症が疑われた場合は
家族の診察を行うことが望ましい。 
一方、PAM 同様に両側肺野にびまん性粒状影をきた
す疾患として「肺骨化症」があり特発性の症例も報
告されているが、その臨床像は明らかではない 5-8)。
今後、「特発性肺骨化症」について全国調査を行い、
その臨床像を明らかとしたい。 
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