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Ａ．研究目的             

先天代謝異常症患者登録制度（ Japan 

Registration System for Metabolic & Inherited 

Diseases／以下 JaSMIn）は、患者本人あるい

は保護者が自ら登録を行う“Self-Registration

（自己登録システム）”を基本とした総合的・継

続的・実効性のある患者登録制度である。また、

JaSMIn は患者家族会の全面的な協力を得て登

録事業を進めている。 

本研究の目的は、先天代謝異常症の生涯にわ

たる診療支援を目指したガイドラインの作成・

改訂および診療体制の整備に向けて、患者会と

の連携及び JaSMIn の運用、登録情報の臨床・

研究への利用を目的としている。本年度は、

JaSMIn 登録患者の情報を分析し、成人期医療

への移行を支援するモデル案を作成するための

基礎データをまとめた。また、JaSMIn 通信特

別記事リーフレットを製作、患者会フォーラム

を実施し、患者・患者会との協力関係を深めた。 

 

Ｂ．研究方法 

先天代謝異常症患者登録制度（JaSMIn）の

登録状況について疾患（群）別に集計した。ま

た、全登録患者の年齢分布とライソゾーム病8

疾患の年齢分布について解析を行った。 

（倫理面への配慮） 

JaSMIn は、国立成育医療研究センターの倫理

委員会の承認を受けている（受付番号 569、平成

24 年 5 月 21 日付け）。 

                   

Ｃ．研究結果             

(1) JaSMInの登録状況について 

JaSMInは、2018年1月末までに60以上の疾

患に対し1337名の登録があった。図1に疾

患郡別分布を、表1に疾患（群）別患者登録

数を示す。 

研究要旨 

本研究は、先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂およ

び診療体制の整備に向けて、患者会との連携及び先天代謝異常症患者登録制度（JaSMIn）の

運用、登録情報の臨床・研究への利用を目的としている。本年度は、JaSMIn 登録患者の情報

を分析し、移行期及び成人期の診療体制の在り方について検討を行った。 

図 1．疾患群別分布 



表1．疾患（群）別患者登録数（2018年1月集計） 

 
 

(2) 登録患者の年齢情報解析 

総登録数1337名のうち、男性患者は742名（

55.5%）、女性患者は594名（44.4%）、不明1名

（0.1%）で男性患者がやや多い傾向がある。登

録患者の平均年齢は20.0歳であり、中央値は16

歳である。20歳未満の患者が60.4%、20歳以上の

患者が39.6%で、20歳以上の成人患者が全体の

約4割を示す。全体の患者の年齢分布及びライソ

ゾーム病8疾患の年齢分布を以下図2～10に示す 

 

 

 

 

 

 

 

 

図2．全患者の年齢分布 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

図3．ムコ多糖症 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

図4．ゴーシェ病 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

図 5．ファブリー病 



 

 

 

 

 

 

 

 

図 6．ムコリピードシス 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

図 7．GM1,GM2 ガングリオシドーシス 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

図 8．異染性白質ジストロフィー 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

図 10．クラッベ病 

 

(3) JaSMIn 通信特別記事リーフレットの制作 

JaSMIn では、登録患者へのフィードバッ

クの一環として、月 1 回、メールマガジンと専

用 HP にて JaSMIn 通信特別記事を発行した。

これは、先天代謝異常症の専門医が特定の疾患（

群）の最新の臨床や研究情報を記事として作成

し、登録患者への情報提供の役割を担っている。

本研究では、この特別記事と登録状況の解析結

果をリーフレットとして制作し、登録患者約

1300 人に無料で配布した。 

 

 
 

図 9．ニーマンピック病 C 型 



(4) 患者会フォーラムの開催 

2018 年 2 月 25 日、第 5 回患者会フォーラム

が開催された。患者会フォーラムは、患者・家族

、患者会との交流を深めるために、2012 年から

毎年開催されているものである。今回、JaSMIn

では患者登録の必要性と JaSMIn の誕生秘話、

現在の登録状況と未来へ向けた取り組みについ

て報告し、患者・家族との協力関係をより強いも

のとするための努力について考察した。 

 

 

Ｄ．考察               

先天代謝異常症患者登録制度（JaSMIn）は、

現在その登録患者数が1300名を超えている。短

期間でこれだけの登録数を獲得できた背景には

、多数の患者家族会との連携と協力が必要不可

欠であった。 

本年度は、成人期医療への移行を支援するモ

デル案を作成するための基礎データをまとめる

ことを目標に、まず、ライソゾーム病8疾患の年

齢分布について解析を行った。その結果、Fabry

病、Gaucher病、Pompe病においては、20歳以

上の成人患者が全体の半分以上を示した。特に、

この3疾患は、酵素補充療法をはじめとする治療

法の存在する疾患である。他の疾患においても、

近年新しい治療法の開発が活発に進められてい

るライソゾーム病を中心に、20歳以上の成人患

者の割合が増加する傾向を示し、全体的に患者

の予後が向上していると推測される。また、ムコ

多糖症II型を含むいくつかの疾患においては、

移行期である15～19歳、20～24歳の患者の割合

が多く、患者の身体的症状の改善により自然歴

や予後が変化してきた可能性がある。 

先天対象異常症は、これまでに「小児特有の疾

患」というイメージが強かったが、「小児から成

人まで幅広く分布する疾患」ということが明ら

かになった。そのため、今後、成人期へのトラン

ジッションについてどう対処するかが重要な課

題となる。 

JaSMInは、患者または保護者が自ら登録を行

う自己登録システムであるため、登録へのモチ

ベーションが高い、診断期、治療期の患者の登録

が多い傾向がある。また、患者のリクルートは主

に診断が行われる医療施設で行われることが多

いため、小児期発症の疾患が多い先天代謝異常

症は、20歳未満の小児患者の登録が多いのであ

る。しかし、JaSMIn登録患者の年齢分布が我が

国の全ての先天代謝異常症患者の年齢分布を反

映しているとは言えない。また、疾患によっては

、発症時期、診断時期、治療法の有無、予後など

が異なるため、疾患によって年齢分布も異なる。

移行期及び成人期患者に対する診療体制につい

ては、疾患（群）別に検討する必要があると思わ

れる。 

 
Ｅ．結論               

 本研究により、先天代謝異常症の移行期及び

成人期患者の診療体制に対する検討の必要性

について再確認できた。今後は、他の疾患（群

）、登録情報について継続的に解析を行い、成

人期医療への移行を支援するモデル案につい

てより多方面に検討する必要がある。 
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