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A．研究目的 
フィンランド型先天性ネフローゼ症候群（CNF）

診療の手引きを作成する．またネフロン癆診療の

手引きを作成するにあたり，診断基準の確認を行

うとともに，全国調査を行うために論文の検討を

行う． 
 
B．研究方法 
先天性ネフローゼ症候群に関する論文，特にCN

Fに関する診断法，ネフローゼ期の管理，腎移植期
について吟味する．また2016年に行った全国調査
結果をもとに，本邦CNF診療の手引きを作成する． 
ネフロン癆に関する論文を検討し，今後の全国調

査項目について検討する． 
（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 

CNFの手引きの章立てを，診断，ネフローゼ期，
腎移植期に大きく分けて手引きのたたき台を作成
した．流れが一目でわかるようにフローチャートの
作成も行った．2019年3月に，CNFに関して最も経
験が豊富であるヘルシンキ小児病院を訪問見学し，
情報交換・意見交換を行った．本邦の診断基準には
臨床的CNFを含み，遺伝子異常については必須と
しない方向で検討している．また，腎摘出は基本的
に片腎摘から行うことを推奨する． 
ネフロン癆に関する指定難病用の診断基準の作

成を行った．さらに現時点でわかっている遺伝子変
異についてまとめた． 
 
D．考察 

CNFの診断・管理について，ヘルシンキ小児病
院での情報交換はとても有意義であった．フィンラ
ンドでは診断基準にNPHS1遺伝子変異を含んでい
るが，本邦では臨床的CNF症例が存在するため，
遺伝子変異は必須としない方向である．一方，ネフ
ローゼ期の栄養管理やビタミン・ホルモンなどの補
充については，ほぼ同様の内容となる．腎摘に関し
ては，フィンランドでは両腎摘を推奨しているが，
本邦では全国調査の結果も踏まえて，片腎摘から行
うことになると考えられる．ヨーロッパにおいて，
CNF管理のガイドラインが出されるとのことであ
り，それも参考にして，今後の手引き作成を進めて
いくのが望ましいと考える． 
ネフロン癆に関しては，遺伝子変異の検出率が必

ずしも良くないことがあり，診断にどのように組み
入れることができるかは検討の必要がある．およそ
20種類が報告されている．今後，全国調査を行って，
発見動機，症状，管理などについて本邦の結果をま
とめた上で診療の手引き作成を行っていく必要が
る． 
 
E．結論 

CNF診療の手引きに関しては，基本的には本邦
の状況に見合った診断・管理法を作成するが，フィ
ンランドから出される予定のガイドラインも参考
にする． 
ネフロン癆については，今後行う全国調査をもと

に，今までの論文も参考にして診療の手引きを作成
する． 
 
F．健康危険情報 
なし 
G．研究成果の公表 
1.  論文発表 
1．Muramatsu M, Mizutani T, Hamasaki Y, 

研究要旨 
【研究目的】 
フィンランド型先天性ネフローゼ症候群（CNF）診療の手引きを作成する．またネフロン癆診療の手引きを作

成するにあたり，診断基準の確認を行うとともに，全国調査を行うために論文の検討を行う． 
【研究方法】 
先天性ネフローゼ症候群に関する論文および全国調査結果をもとに，CNF 診療の手引きを作成する．ネフロ

ン癆に関する論文を検討し，今後の全国調査項目について検討する． 
【結果】 
CNF 診療について各章立てを作成し，内容を吟味した．また，本疾患について最も経験豊富なヘルシンキ小

児病院を見学し，情報・意見交換を行った．ネフロン癆について，指定難病用の診断基準作成を行った．文

献検索を行うとともに，現時点で判明している遺伝子変異などの整理を行った． 
【考察】 
CNFの診断基準として世界的に使用されているものは妥当であるが，本邦ではNPHS1遺伝子異常が検出さ

れない例も含んでおり，臨床的 CNF も同様に扱う必要がある．腎移植までの治療計画については，フィンラン

ドの良い点も取り入れて本邦の指針を示すことが重要である． 
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