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研究要旨 
【研究目的】 
本研究は，小児期に発症する腎領域の指定難病と小児慢性特定疾患を主たる対象として日本小児腎臓病学

会，小児科学会等と連携し，1．全国疫学調査に基づいた診療実態把握，2．エビデンスに基づいた診療ガイ

ドライン等の確立と改定，3．診断基準・重症度分類・診療ガイドライン等のとりまとめと普及を行い，対象疾患

の診療水準の向上と対象疾病の疫学情報，治療情報や研究成果を非専門医，患者及び国民に広く普及・周

知に資する活動を行うことを目的とする． 
【研究方法】 
1．先天性腎尿路異常 2．先天性ネフローゼ症候群 3．バーター／ギッテルマン症候群 4．エプスタイン症

候群 5．アルポート症候群 6．鰓弓耳腎症候群 7．ギャロウェイ-モワト症候群 8．ネイルパテラ症候群 9．特

発性ネフローゼ症候群 10．ネフロン癆 11．ロウ症候群 これらに対して，治療実態，研究開発状況の情報

収集，診療ガイドライン・手引書の作成・妥当性評価，患者・家族向け診療パンフレット等の作成と情報提供用

ウェブサイトの構築，研究協力者，診療医への普及・啓発活動，全国診療体制の確立等を行う． 
疫学調査研究として，小児腎領域の難病のうち対象 11 疾患について全国施設調査，および，平成 22 年度に

厚生労働科学研究費補助金難治克服研究事業で確立し，その後継続してきた小児慢性腎臓病コホートの追

跡予後調査を行う． 
【研究結果】 
小児腎領域の難病のうち，対象 11 疾患に関して，全国 377 の医療施設に対してこれら小児腎領域の難病に

対する診療の有無と方針に関して調査を行った．全国疫学調査としては回答率が良好であり，74.6%であっ

た．各疾患の診療実態と症例数を都道府県別に捕捉することができた． 
小児慢性腎臓病患者のコホートの追跡予後調査に関して，本年度の回答率は 92.8%であった．観察開始から

7 年間の長期予後を明らかにすることができた．  
全 11 疾患に関する研究成果を患者，医療者双方に対して情報提供する目的で，小児腎領域の難病を対象と

するウェブサイトを構築した．CAKUT，ネフロン癆の 2 疾患に関して疾患別の情報提供ページを試験的に作

成した． 
【考察】 
各病院から承諾を得た上で難病拠点病院との連携を構築していく予定である．また，症例数が多くエビデンス

も比較的多く確立している疾患であるアルポート症候群や先天性腎尿路異常（CAKUT）に関しては，本研究

あるいはこれまでの本事業の研究で診療ガイドラインが整備されてきた．さらに普及・啓発，患者向けパンフレ

ット，Web による情報公開に務めていく．実際 CAKUT に関しては，試験的に Web を作成した．一方特に希

少でエビデンスの確立していないその他の疾患に関しては，エビデンスに基づいたガイドラインの作成は困難

な中で，より実地医療に基づいた診療ガイドや患者向けのパンフレットの作成，Web の作成をすすめていく． 
 2010年から行われている小児慢性腎臓病コホート研究は，開始7年後の情報を収集し，解析を行った．また

主要な合併症である腎性貧血に関しても，その実態を明らかにした．今後特に末期腎不全進行のリスク因子

に関して明らかにするとともに，成人への移行を見据えて追跡調査を続けていく． 
【結論】 
小児腎領域の全ての指定難病と主要な小児慢特定疾病の全国の分布，診療実態が明らかになった．また全

疾患共通，かつ最大の合併症といえる腎機能障害すなわち小児慢性腎臓病に関しても，小児慢性腎臓病コ

ホート研究により長期の予後が明らかになった．今後特に患者への直接の還元を目指し，患者への情報公開

を続けていく． 
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A．研究目的 
本研究は，小児期に発症する腎領域の指定難病と

小児慢性特定疾患を主たる対象として日本小児腎
臓病学会，小児科学会等と連携し，1．全国疫学調
査に基づいた診療実態把握，2．エビデンスに基づ
いた診療ガイドライン等の確立と改定，3．診断基
準・重症度分類・診療ガイドライン等のとりまとめ
と普及を行い，対象疾患の診療水準の向上と対象疾
病の疫学情報，治療情報や研究成果を非専門医，患
者及び国民に広く普及・周知に資する活動を行うこ
とを目的とする． 
 
B．研究方法 
 小児腎領域の難病について，治療実態，研究開発
状況の情報収集，診療ガイドライン・手引書の作
成・妥当性評価，患者・家族向け診療パンフレット
等の作成，研究協力者，診療医への普及・啓発活動，
全国診療体制の確立等を行う． 
また，平成22年度に厚生労働科学研究費補助金難

治克服研究事業で確立し，その後継続してきた小児
慢性腎臓病コホートの追跡調査研究を行う． 

2017年度は，「小児腎領域の難病の全国施設調
査」，「小児慢性腎臓病コホートの追跡予後調査」，
「患者・家族への情報提供用ウェブサイト構築」を
行う． 
調査研究について，回答された全ての症例情報は，

施設ごと症例ごとに匿名化IDに基づいて統合しデ
ータセンターで一元管理する．収集されたデータを
集計・分析し，学術論文，ウェブサイト等において
公開する． 

 
【小児腎領域の難病の全国施設調査】 
平成29年度の調査対象疾患を、以下の１１疾患と

する． 
・ギャロウェイ-モワト症候群 
・エプスタイン症候群 
・ロウ症候群 
・アルポート症候群 
・先天性ネフローゼ症候群 
・ネフロン癆 
・鰓耳腎症候群 
・バーター／ギッテルマン症候群 
・ネイルパテラ症候群 
・先天性腎尿路異常 
・小児特発性ネフローゼ症候群 
に関して、全国施設調査を行う。 
 
調査対象施設を、小児腎領域の希少疾患を日常的

に診察している可能性の高い，以下の条件のいずれ
かを満たす全ての医療機関（３７７施設）とする． 
・既に 「日本小児CKD（慢性腎臓病）コホート
研究」で小児慢性腎臓病患者の診療が把握されてい
る施設 
・500床以上の規模を有する施設 
・大学病院 
・小児専門病院 

 
【小児慢性腎臓病コホートの追跡予後調査】 
平成22年度の小児慢性腎臓病ステージ3－5の患

者（生後3ヶ月から15歳まで）の全国疫学調査で確
認された113施設447症例を対象とする． 
 
（倫理面への配慮）  
研究にあたりヘルシンキ宣言に基づく倫理的原則
および医学研究に関する倫理指針を遵守し、個人情
報管理を徹底する。中央施設ならびに参加施設の倫
理委員会に提出し、倫理審査を行う。  
 
C．研究結果 
・小児慢性腎臓病コホート追跡予後調査の結果 
小児慢性腎臓病患者のコホートの追跡予後調査

に関して，本年度の回答率は92.8%であった．観察
開始から7年間の長期予後を明らかにすることがで
きた．（下図） 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
また，小児慢性腎臓病コホートの追跡調査では，

腎性貧血に関する解析も行った．400人（CKDステ
ージ3，4，5それぞれ 
288，92，20人）で解析した．年齢中央値は8.6歳
で，60.5％が男児であった．CKD各ステージで， 
KDIGOガイドラインが定める貧血の基準を満たす
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ものは，ステージ3，4，5でそれぞれ31.3%，64.1%， 
75.0%であり，またヘモグロビンレベルの低下と
CKDステージの進行は有意に関連していた
（p<0.001  
Jonckheere-Terpstra検定）．一方，エリスロポエ
チン製剤の使用は，ステージ3，4，5でそれぞれ6. 
6%，40.2%，60.0%であった（p<0.001）．以上か
ら本邦小児CKDに於いて，エリスロポエチン製剤
使用 
にも関わらず，腎性貧血はCKDステージの進行に
伴い悪化することが示された． 
 
・小児腎領域の難病の全国施設調査 

2017年小児腎領域の難病の全国施設調査の回答
率は，通例の全国疫学調査として極めて高かった（3
77施設中296施設，回答率74.6%）．現在対象とし
ている11疾患の都道府県別の診療実態等の多くの
情報が収集された．（下表） 
 
小児腎領域の難病の患者・家族への情報提供用ウ

ェブサイトが構築された．（下図） 
 
図.ウェブサイト資料抜粋 
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表．2017年小児腎領域難病11疾患の全国施設調査の結果（都道府県別の報告症例数一覧） 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

*2017年4月時点で各施設に受診している症例の最小値の合計数 
 

都道府県

名

回答

施設数

ギャロ

ウェイ
-モワト

症候群

エプス

タイン

症候群

ロウ症候群
アルポート

症候群

先天性

ネフローゼ

症候群

ネフロン癆
鰓耳弓腎

症候群

バーター／

ギッテル

マン

症候群

ネイル

パテラ

症候群

先天性腎

尿路異常

特発性

ネフローゼ

症候群

合計

症例数

北海道 15 1 0 11 17 2 2 3 4 0 37 51 128

青森県 3 0 1 2 2 0 7 0 0 0 6 14 32

岩手県 2 0 0 2 2 2 2 2 2 0 6 6 24

宮城県 5 0 0 2 12 0 0 1 2 0 7 20 44

秋田県 2 0 0 2 1 0 0 1 3 0 6 8 21

山形県 5 1 0 0 2 0 1 1 0 0 10 22 37

福島県 4 0 0 0 4 1 2 0 0 0 9 14 30

茨城県 4 0 0 1 2 0 0 0 0 0 8 10 21

栃木県 3 0 2 1 0 0 0 0 1 0 14 12 30

群馬県 6 2 0 1 4 0 2 0 3 1 12 28 53

埼玉県 11 0 0 2 6 2 2 0 3 1 20 38 74

千葉県 15 0 0 8 15 1 1 2 8 2 28 52 117

東京都 38 4 9 7 51 19 27 14 14 4 136 153 438

神奈川県 18 0 2 2 15 1 6 1 3 1 57 73 161

新潟県 6 0 0 1 5 0 1 0 0 3 14 26 50

富山県 3 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 3 3

石川県 4 0 0 0 13 1 1 3 2 0 15 20 55

福井県 1 0 0 0 0 0 0 0 0 0 6 6 12

山梨県 2 0 0 0 2 0 0 0 0 0 6 6 14

長野県 5 0 0 1 2 0 0 2 1 0 15 19 40

岐阜県 3 0 0 0 2 0 0 0 0 0 8 14 24

静岡県 12 2 0 1 15 1 3 3 5 1 18 23 72

愛知県 22 2 2 5 19 7 5 4 10 4 55 86 199

三重県 5 0 0 1 2 1 1 0 0 1 8 20 34

滋賀県 3 1 0 0 0 0 0 0 0 0 2 2 5

京都府 7 0 1 0 4 0 0 3 3 0 14 16 41

大阪府 23 2 1 12 13 2 12 6 6 6 50 78 188

兵庫県 6 1 0 1 15 0 8 0 8 2 20 24 79

奈良県 3 0 0 0 0 0 0 1 0 1 7 10 19

和歌山県 3 0 0 0 6 0 2 1 0 0 8 6 23

鳥取県 2 0 0 1 1 0 0 0 0 1 7 12 22

島根県 3 0 0 0 2 0 0 0 3 0 8 10 23

岡山県 6 0 0 1 2 0 3 2 2 1 12 16 39

広島県 6 1 0 2 7 0 2 1 3 0 13 18 47

山口県 1 0 0 0 1 0 0 0 0 0 2 6 9

徳島県 1 1 0 2 2 0 2 1 1 0 2 6 17

香川県 3 0 0 0 1 0 1 0 0 0 3 14 19

愛媛県 1 0 0 1 1 0 0 2 2 0 2 6 14

高知県 2 0 0 0 0 0 0 0 1 1 7 12 21

福岡県 15 1 0 4 27 2 2 4 4 0 54 54 152

佐賀県 1 0 2 1 6 0 1 2 2 0 6 6 26

長崎県 2 0 0 2 2 0 1 1 2 0 6 8 22

熊本県 4 0 0 2 4 2 3 0 0 0 8 9 28

大分県 3 0 0 1 2 1 0 1 0 0 14 18 37

宮崎県 1 0 1 0 0 2 2 2 1 2 6 6 22

鹿児島県 2 0 0 0 6 2 0 0 0 0 6 12 26

沖縄県 4 0 0 2 4 0 0 0 3 0 10 14 33

合計 296 19 21 82 299 49 102 64 102 32 768 1087 2625
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・対象11疾患の進捗状況 
【１．ギャロウェイ-モワト症候群】 
ギャロウェイ・モワト症候群の国内外の症例報告

から発現頻度の高い症状を抽出し，並行して全国診
療実態調査を行い，診断基準を整備した．これまで
に70数例の症例報告があり, 小頭症と高度蛋白尿，
耳介などの顔貌の形態異常が高率に見られること
が判明した. 疫学調査は377施設に送付し，ギャロ
ウェイ・モワト症候群の診療経験のある施設は15
施設（5.1%）のみで, 65施設（22.0%）においては
ギャロウェイ・モワト症候群の疾患の存在が認識さ
れていなかった. 診断に必須と回答された症状は
精神運動発達遅滞68.8%，難治性てんかん51.0%，
小頭症 45.8%，ネフローゼレベルでない蛋白尿 
41.0%，ステロイド抵抗性ネフローゼ症候群39.6%，
顔面奇形16.7%であった． 
 以上から小頭症と高度蛋白尿，耳介などの顔貌の
形態異常が高率に見られることが判明した．特に小
頭症が特徴的であり，小頭症があれば精神運動発達
遅滞や難治性てんかんが併存する可能性が高いこ
と，耳介等の顔貌以上は認識は低いものの特異性が
高いことなどから，ギャロウェイ・モワト症候群の
診断基準を，1.小頭症，2.治療抵抗性か治療抵抗性
と考えられる高度蛋白尿（尿蛋白/クレアチニン比
≧1.0g/gCr，または一日尿蛋白量≧1g），3.耳介な
ど顔貌の形態異常の3症状を必須とすることとした． 
 
【２．エプスタイン症候群】 
エプスタイン症候群については，平成23年度に施

行した全国調査で33例（30家系）を集積し，腎症
発症年齢は中央値10.2歳，末期腎不全発症年齢は中
央値20.0歳であること，MYH9遺伝子変異はR702
変異が36%，D1424変異が12%，その他の変異6％，
未解析または詳細不明が45%であること，R702変
異においては腎症発症年齢，末期腎不全発症年齢，
難聴発症年齢が低く重症であることが報告された．
今回の全国医療施設調査では，21-39例が診療され
ていることが把握された． 
この中には前回調査で回答された例と新規症例

が含まれていることが推測される．今後予定してい
る追跡調査により，新規症例も含めたそれらの症例
の腎機能の推移や降圧薬による治療の経過を把握
することで，遺伝子型別の腎代替療法の導入後も含
めた臨床像が明らかになることが期待される．また，
腎代替療法導入状況や導入に際しての問題点など
も含めて解析し，文献検索情報と合わせて診療ガイ
ドを作成することは，エプスタイン症候群の長期フ
ォローアップ時の診療あるいは診療体制の構築に
資すると考えられる． 
 
【３．ロウ症候群】 
ロウ症候群の3主徴は白内障 (oculo)，中枢神経症

状 (cerebro)，Fanconi症候群 (renal)を呈するもの
とされているが，「尿細管性蛋白尿を呈する遺伝性
疾患の全国調査」では，Fanconi症候のうちもっと
も顕著なのは低分子蛋白尿（尿β2MG >5000 µg/

L）あり，その他の症候の頻度は比較的低かった．
白内障と精神発達遅滞は全例に認めた．以上から，
ロウ症候群の診断基準案を表のようにまとめた．こ
れにより調査解析対象が明確になり，より効率的な
遺伝子解析と臨床像の解析が可能になるとともに，
診療体制の整備につながると考えられる．今後，日
本小児腎臓病学会，日本腎臓学会にて承認を得る方
針である． 
ロウ症候群の遺伝子解析と臨床像の解析は国際

的にも報告されており，Zaniewらは小児期のeGFR
の推移を示している（Nephrol Dial Transplant 
2016）．しかし，小児期に限られたコホートであ
り，成人後の腎機能の推移については検討されてい
ない．今後，上記の全国調査および平成29年度に行
われた全国医療施設調査をもとに患者を集積し，遺
伝子解析および臨床像の解析を行うことで，本邦に
おける成人をも含めた長期予後の解析を施行する
必要がある． 
 
【４．アルポート症候群】 
 アルポート症候群診療につき，1．「Minds診療
ガイドライン作成の手引き2014」に則った診療ガ
イドライン作成の完了，2．患者さん向け資料の作
成，3．全国調査を実施した． 
診療ガイドラインは，「アルポート症候群診療ガ

イドライン2017」を上梓した．「患者さん・ご家
族のためのアルポート症候群Q&A」の原案を作成
した．全国調査では，回答のあった296施設中107
施設で診療実績があり，また71％（50/175）で少ガ
イドラインを今後活用する予定である事が明らか
となった． 
 
【５．先天性ネフローゼ症候群（フィンランド型）】 
小児の希少腎疾患である先天性ネフローゼ（特に

フィンランド型先天性ネフローゼ症候群）に関する，
診断・治療および管理の手引きを作成する．2000
年以降に発表されているフィンランド型先天性ネ
フローゼ症候群（CNF）に関する論文を網羅的に
検索し，それぞれの論文について整理し，2016年
に厚労省研究班で行った，先天性および乳児ネフロ
ーゼ症候群の全国調査の結果も検討した． 
検索しえた中で，先天性ネフローゼ症候群に関す

る報告は約260報あった．その中で，CNFに関して
記載のある研究は120－130報であった．診断や管
理に関しては，2000年以前と比べて新しい内容は
報告されていなかった．また疫学調査の結果，本邦
での管理は，一般的に世界的に用いられている診断
基準を用いて診断されている一方，ネフローゼ期の
低アルブミンコンロトールに対する腎摘は，多くが
片側摘出であることが明らかとなった． 
 
【６．ネフロン癆】 
ネフロン癆につき，診断基準（指定難病申請用）

を，日本腎臓学会と協力の上作成した．また，患者・
家族用情報提供ウェブサイトのコンテンツを作成
した．全国施設調査を行い，回答のあった全国296
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施設中に少なくとも102症例を確認した．今後，現
在診療中の施設から個別症例情報，治療方針，臨床
上の課題に関する情報の収集を行い，診断基準，重
症度分類の評価・検討を進める． 
 
【７．鰓耳腎症候群】 
 BOR症候群の診療を行っている医療施設からの
アンケートの分析結果から，BOR症候群診療に従
事する医療者において難聴や鰓弓奇形などの耳鼻
科・外科疾患と腎疾患の関連の認識が十分に浸透し
ていない実情が示され，また遺伝子検査や遺伝カウ
ンセリングの体制も十分に確立している施設は少
数にとどまっていた． 
 患者アンケートの結果においても，腎疾患の合併
がある事や遺伝性疾患である事を認識していない
ケースが散見され，BOR症候群に関する十分な情
報が提供されていない実情が示された． 
 本研究でBOR症候群に関する十分な疾患情報(遺
伝子診断を含む)を得られていない患者が多く存在
する事，またBOR症候群の診療に従事する小児腎
臓科医，耳鼻科医，小児外科医の連携が十分に機能
していない現状が明らかになった．さらに遺伝子診
断や遺伝カウンセリングの説明・実施までなされて
いる患者に至っては依然限定的であった． 
 今後，BOR患者への疾患に関する十分かつ適切
な診療情報を提供するために，BOR症候群患者の
ためのパンフレットや疾患情報についてのウェブ
サイトを整備していく必要があると考えられた． 
 また，包括的にBOR症候群の患者の診療を行っ
ていくために， 
・BOR症候群の診療ガイドを策定すること 
・BOR症候群の診療に携わる各診療科の医療従事
者間でBOR症候群の診療に必要な知識が適切に共
有されること 
・各診療科間の連携体制が円滑になされること 
を含めたBOR症候群の包括的な診断システムの開
発と診療体制モデルの構築を目指す必要がある． 
 
【８．バーター症候群／ギッテルマン症候群】 
 Bartter症候群/Gitelman症候群の確定診断には
遺伝子診断が必須であり，それにより，正確な診断
を行い更なる臨床的特徴の評価を行うことが可能
となる．診断基準（案）を作成し小児腎臓病学会理
事会で承認を得た．今後，日本腎臓学会でパブリッ
クコメントを募集する． 
また，網羅的診断体制の確立を行い，日本人41

例における遺伝子診断を行った．これまで遺伝学的
にGitelman症候群と確定診断した185例において，
臨床的特徴を解析し，日本人Gitelman症候群患者
における，低身長，甲状腺機能障害などの腎外合併
症の発症頻度やgenotype-phenotypeの相関関係に
関する報告を作成した． 
 
【９．ネイルパテラ症候群】 
 本年度は現在研究班で把握しているネイルパテ
ラ症候群症例において，特にQOLと関連する腎症

の臨床病理学的検討，また臨床像と遺伝子変異の関
係について解析を行った．この検討により若年期か
ら腎不全に至る症例が少なからず存在すること，ほ
とんどの症例で特徴的な病理学的所見を呈するこ
と，重度の腎症を呈する患者ではLMX1Bのホメオ
ドメイン領域の極狭い領域に変異を有する場合が
多いことが明らかになった．ネイルパテラ症候群や
LMX1B関連腎症の特異的治療法の開発へつながる
病態解明の進展が期待される． 
 また，全国調査においてネイルパテラ症候群およ
びLMX1B関連腎症の症例の診療は，回答のあった2
96施設中22施設で行われており，そのうちLMX1B
関連腎症の実態調査(2014-2015)で報告されたこと
が明らかになっている症例は7症例のみであった．
それ以外の症例は指定難病とされたあとの新規症
例か，前回の実態調査に含まれなかった症例と考え
られる．これらの症例についても今後詳細な調査を
検討する． 
 本症候群の診断のためには腎臓専門医，小児腎臓
専門医のみではなく，一般小児科診療においてこの
疾患の理解を広めることが重要であり，指定難病
315として難病情報センターウェブサイト
(www.nanbyou.or.jp)用の病気の解説，診断・治療
指針，FAQを作成した．今後も医療従事者や患者・
家族への普及・啓発活動を推進する． 
 
【１０．先天性腎尿路異常】 
低形成・異形成腎患者の診断のための明確な基準

が必要であり，日本人小児の超音波測定上の腎臓サ
イズ基準値を策定する目的で，「日本人小児の超音
波測定上の腎サイズ」に関する論文を網羅的に検索
した． 日本人小児の超音波測定上の腎サイズの論
文は和文で3報，英文では腎臓の体積を測定した論
文が1報検索できた．しかしそれぞれの報告のn数は
少なく，基準値策定には十分とは言えなかった．今
後，多施設後方視的に日本人小児の超音波測定上の
腎サイズを収集し，基準値を策定していくことが重
要である． 
また「CAKUTホームページ」の作成委員を選定

し，作成会議を2回開催，概略・内容を作成した． 
 既報は検索できたがn数が少なく，基準値策定に
は十分とは言えなかった．今後，小児腎臓病学会，
CKD対策委員会と協働し，多施設後方視的に日本
人小児の超音波測定上の腎サイズを収集し，基準値
を 
策定していく予定である． 
 
【１１．小児特発性ネフローゼ症候群】 
「Minds診療ガイドライン作成の手引き2014」に

則り，既存の診療ガイドライン（小児特発性ネフロ
ーゼ症候群診療ガイドライン2013）の改訂を行う
ための，スコープならびに構成案を作成した．さら
に策定されたClinical Questionに対しての文献検
索を行った．来年度は前ガイドライン発刊後4年間
の新たなエビデンスの蓄積や，本邦における新規薬
剤の承認などを反映したガイドラインの改訂の完
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了を目指す． 
 また全国の調査研究の結果，各都道府県における
本症の分布に加え，頻回再発型やステロイド依存性
といった各病態への免疫抑制薬の本邦での使用実
態に関しても明らかにした． 
 
D．考察 
 小児腎領域の全ての指定難病と主な小児慢性特
定疾病計11疾患に関して，調査研究を行った．これ
らの疾患の各都道府県における症例数，分布も明ら
かにすることが出来た．さらに全協力施設に関して
同様の情報を取得しており，今後各病院から承諾を
得た上で難病拠点病院との連携を構築していく予
定である． 
 また，症例数が多くエビデンスも比較的多く確立
している疾患であるアルポート症候群や先天性腎
尿路異常（CAKUT）に関しては，本研究あるいは
これまでの本事業の研究で診療ガイドラインが整
備されてきた．さらに普及・啓発，患者向けパンフ
レット，Webによる情報公開に務めていく．実際
CAKUTに関しては，試験的にWebを作成した．一
方特に希少でエビデンスの確立していないその他
の疾患に関しては，エビデンスに基づいたガイドラ
インの作成は困難な中で，より実地医療に基づいた
診療ガイドや患者向けのパンフレットの作成，Web
の作成をすすめていく． 
 2010年から行われている小児慢性腎臓病コホー
ト研究は，開始7年後の情報を収集し，解析を行っ
た．また主要な合併症である腎性貧血に関しても，
その実態を明らかにした．今後特に末期腎不全進行
のリスク因子に関して明らかにするとともに，成人
への移行を見据えて追跡調査を続けていく． 
 
E．結論 
我々の研究により，小児腎領域の全ての指定難病

と主要な小児慢特定疾病の全国の分布，診療実態が
明らかになった．また全疾患共通，かつ最大の合併
症といえる腎機能障害すなわち小児慢性腎臓病に
関しても，小児慢性腎臓病コホート研究により長期
の予後が明らかになった．今後特に患者への直接の
還元を目指し，患者への情報公開を続けていく． 
 
F．健康危険情報 
（分担研究報告書には記入せずに，総括 
研究報告書にまとめて記入） 
なし 
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