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A．研究目的 
小児の希少腎疾患である先天性ネフローゼ症候

群のうち、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。 
 
B．研究方法 

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内容を仕

分け（診断法、ネフローゼ期の管理、移植期など）

する。 
また 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から、

CNF に関する部分を吟味する。 
 
（倫理面への配慮）  
本研究はヘルシンキ宣言の基づく倫理的原則を

遵守し、個人情報管理に万全を期して実施する。 
 
 
C．研究結果 
先天性ネフローゼ症候群の論文は約 260 本検索

できた。その中で、CNF に関して記載のある論文

は 120－130 本であった。診断や管理に関しては、

2000 年以前と比べて新しい内容は存在しないよう

であった。 
また本邦では、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た。遺伝子検査 
 
 
はおよそ 90％に実施されていた。ネフローゼ期の

コンロトール目的で行う腎摘は、多くが片側摘出

であり、生後 3 か月以降に行われていた。その後、

腹膜透析が導入され、腎移植に至っていた。腎移

植施行年齢の中央値は 5 歳であった。 
 
 
D．考察 

フィンランドから報告され、世界的に広く用い

られている診断基準は妥当なものだと考えられた。

本邦の結果からも、CNF と診断された患児の 90％
が遺伝子検査を受けており、診断基準に遺伝子検

査が入ることには賛同を得られる可能性が高いと

考える。しかし臨床的には CNF であっても、

NPHS1 遺伝子が検出されない症例や他の遺伝子

変異が検出される症例などがあり、臨床症状＋遺

伝子検査結果（NPHS1 遺伝子変異）から明確に

CNF の診断を導くのは困難な側面がある。 
ネフローゼ期の管理や透析・腎移植に関しては、

2000 年以降に諸外国から新たな管理法は報告され

ていなかった。本邦からの長期成績をまとめた論

文では、アルブミン投与は定期的には行わず、限

定された状況だけで行っていた。また中心静脈カ

テーテルは用いないなどの特徴があった。今後、

手引き作成に際しては、これらの記載について検

討する必要がある。さらに、本邦の全国調査結果

によると、浮腫、敗血症のコントロール目的に行
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われる腎摘は、片側摘出がメインとなっていた。

フィンランドでは両側腎摘が一般的であり、諸外

国からは片側腎摘＋インダシン・カプトリル投与

なども報告されている。腎臓摘出後の管理の容易

さや、その後の腎移植を考慮した場合に、どのよ

うな管理を行うことが妥当であるかについて、十

分検討した上で手引き作成を行うことが望まれる。 
また、それぞれの患児の成長・発達にもっとも有

効な管理法を提示する必要がある。 
 
 
E．結論 
世界的に広く用いられている診断基準は妥当な

ものだと考えられた。ネフローゼ期の管理や透

析・腎移植に関しては、児の長期的な展望を考え、

本邦における管理状況も考慮した上で、手引きを

作成していくことが重要である。 
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