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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。 
今年度は二次調査を、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
収方法が選べるようにして実施した。 
（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             

 今年度は２次調査の回収したところ，
ライソゾーム病・ペルオキシソーム病両
方合わせて８１６症例分の返信があった
（図１）。また，症例全体における診断
方法においては多くの症例で酵素活性も
しくは遺伝子検査でなされていることが
わかる（図２）。さらに全体の重症度の
分類（図３），治療状況（図４）につい
ても判明した。 
 それを各専門分野の分担研究者によっ
て重複症例の洗い出し，記入内容の矛盾
などについてクリーニングを行った。 
 その結果，重複が８４件に疑われ，最
終の実数は７７７症例と推定される。こ
れを元に各疾患ごとの患者推計値を計算
予定である。 
  

 

 

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，今年度は２次

調査を実施し，データクリーニングを行った。 
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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いるが，

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。診断頻度から

もほぼ妥当な数字と考えられる。２次調査

でまず患者数の推計値が出ることは今後の

難病診療の重量な基礎データとなると思わ

れる。また２次調査の結果として，各疾患



の診断方法，治療方法や患者の重症度など

がわかり，国内のライソゾーム病患者，ペ

ルオキシソーム病患者の実態に迫ることが

でき，今後の診療に向けての課題が見えて

くるデータとなる。 
 
 
 
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２次調査より，患者推計がよ
り正確なものが得られること，患者実態の解
明に寄与する結果である。                 
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