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Ａ．研究目的             

ライソゾーム病・ペルオキシゾーム病
は希少難病の疾患群である。したがって
、その病態生理の解明や治療法の開発に
は、個々の症例の情報集積が必要である
。近年、ライソゾーム病・ペルオキシゾ
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QOLの把握、
分析を行うことを目的とした。 

 

Ｂ．研究方法 

ライソゾーム病、ペルオキシゾーム病患者に
関する、全国疫学調査の方法については，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、難

病疫学班の中村好一先生，橋本修二先生，鈴
木貞夫先生との審議の上検討した。また病院
データベースとしては株式会社ウェルネスの
ものを採用した。 
一次調査はハガキによる疾患名と人数につ
いて行い，疫学班との共同で患者数の推計を
マニュアルの方法に沿って行った。 
二次調査内容については，診断名，生年月，
性別，フォロー状況，診断方法，診断時年齢
，公的医療補助，治療状況（疾患特異的治療
法，主な支持療法，主な合併症，治療の問題
点，障害の状況，重症度基準）について実施
することになった。また回収方法については
、用紙記載による返信方法とサーベイモンキ
ーを用いたネットでの回収方法を選べるよう
にした。 
（倫理面への配慮） 

疾患の詳細情報を回収する２次調査について

は大阪大学における倫理審査を受けている。 

                   

Ｃ．研究結果             

一次調査；まず，全国調査を行うにあ
たり，ライソゾーム病，ペルオキシソー
ム病を１例でも過去３年間（２０１３年
４月１日から２０１６年３月３１日）の
期間に診療した医師に一次調査を行い，
ライソゾーム病としての総数は１４５３
例，ペルオキシソーム病が今回初めての
統計で１６７例の報告があった。 
このデータをもとに患者数の推計を行

った。 

研究要旨 

 ライソゾーム病・ペルオキシゾーム病は希少難病の代表的疾患群であるため、

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・ペルオキシゾーム病の全国疫学調査を計画し，まず一次調査

として全国の医療施設に診療経験のある疾患名，患者数調査を行い，これから

患者数推計を主たる疾患について行なった。そして各疾患の診療状態について

の状態及び患者の治療実態についての２次調査を開始した。 



 
 全体の数字としては，ライソゾーム病
の報告患者数が1,217人，全国の推計患者
数が2,958人（95%信頼区間は2,341～
3,576人）となった。ペルオキシソ—ム病
については報告患者数が126人，全国の推
計患者数が303人（95%信頼区間は211～
396人）となった。主たる疾患に対する推
計数を表に示す。 
 また，二次調査としては一次調査に患
者ありと返信をしてもらった医師５０４
名にアンケートを送り，３月末での集計
で２次調査のウェブ回答が１２４通，用
紙での回答が１１５通となっている。今
後未回答者への再依頼通知をおこない，
集計を行う予定である。  
  

 

Ｄ．考察               

ライソゾーム病患者数は１０年前の患
者調査時より全体としては増加しており
，おもに酵素補充療法などの治療法がで
きた疾患においては疾患の知名度が上昇
したことことが理由と思われるが診療患
者数は増えている。ペルオキシソーム病
患者はライソゾーム病患者数の約１０分
の1であるが，診断頻度からもほぼ妥当な
数字と考えられる。今後２次調査で各疾
患ごとの診断に使われた方法や実際の治
療法，患者さんの臨床実態がわかれば今
後の希少難病としてのライソゾーム病・
ペルオキシゾーム病の診療方針，ガイド
ライン作成に大きな情報となると考えら
れる。 
 

 
 
Ｅ．結論               

 ライソゾーム病・ペルオキシゾーム病に関
する全国調査の一次調査より，患者推計が行

われてその患者数の実態が判明した。今後２
次調査により更に詳細な疾患の診療実態が
判明することが予想される。                  
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