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A．研究目的 
本研究では，小児腎領域の難病を対象として，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う．全国調査を実施し，その
研究成果を正しく患者・家族等へ提供するための難

病情報ウェブサイトを構築する，疫学情報，治療情
報，研究情報を非専門医，患者及び国民に広く普
及・周知する活動を推進し，難病の全国診療水準の
向上に資する． 
 
B．研究方法 
 前年度の難病施設調査に回答のあった全国296施

研究要旨 

【研究目的】 

本研究では，小児腎領域の難病を対象として，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う．全国調査を実施し，その研究成果を正しく患者・家族等へ提供するため

の難病情報ウェブサイトを構築する，疫学情報，治療情報，研究情報を非専門医，患者及び国民に広

く普及・周知する活動を推進し，難病の全国診療水準の向上に資する． 

【研究方法】 

前年度の難病施設調査に回答のあった全国 296施設に対して，「小児腎領域の難病の施設調査，症例

調査」，「小児慢性腎臓病コホート症例予後調査」を行う．調査で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．また，患者・家族への情報提供用ウェブ

サイトにおいて，コンテンツの充実化，英文サイト構築を推進する．  

【結果】 

難病調査の回答率は 77.4%（2019/5/14時点）であった．回答のあった 229施設のうち 208施設（90.8%）

から，「小児腎領域の難病に関する診療状況の情報公開」の同意を得た．対象 11疾患のうち，特に症

例情報の乏しい 7疾病（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，ネフロン

癆，BOR 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）について，全国から計 325

症例の臨床情報が収集された． 

小児 CKDコホート症例予後調査の回答率は 86.6%（2019/5/14時点）であった．2010 年以降の約 8

年間の小児 CKDの予後情報が収集された． 

患者・家族への情報提供用ウェブサイトについては，対象全 11疾患のコンテンツを更新し，英文サ

イトを構築した． 

【考察】 

2018年度の難病調査，小児 CKDコホート症例予後調査，いずれも高い回答率であった．小児腎領域

の難病対策に対するモチベーションの高さが伺われ，各施設への研究成果のフィードバック，情報共

有を継続し，その維持に努める．全国の症例の捕捉率をより向上させるため，次年度以降も引き続き，

施設への督促・問合せを継続するとともに，施設個別の事情に合わせた対応方法を検討する． 

また，調査で明らかとなった，全国症例分布，臨床情報，発見契機などの実態をもとに，全国的な

早期発見，早期治療の診療連携体制の構築に資する情報提供・情報共有を行い，併せて，今後の各疾

病の予後情報の調査体制の構築へ繋げる．  

患者・家族への情報提供用のウェブサイトの内容修正・情報更新等を継続する．  

【結論】 

全国の小児腎領域の難病症例の症例調査を行った。全国の症例捕捉率をより向上させるため，未回

答施設に対し，督促・問合せを行うとともに，施設個別の事情に合わせた対応に努める．報告頂いた

症例の予後調査，及び，全国診療連携体制構築に関する施設調査を継続する．小児 CKDコホートの症

例予後調査を継続する．未回答症例，転院症例に対する措置と取扱いを検討し，成人期を含めた予後

調査体制を整備する．情報提供ウェブサイトの疾患別コンテンツ及び英文サイトを充実させ，小児腎

領域の難病の疫学・治療情報，研究成果を国内外に広く普及・周知するとともに交流を推進する． 
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設に対して，「小児腎領域の難病の施設調査，症例
調査」，「小児慢性腎臓病コホート症例予後調査」
を行う．調査で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．また，患者・家族への情報提供用ウェブサ
イトにおいて，コンテンツの充実化，英文サイト構
築を推進する． 
 
【小児腎領域の難病の施設調査，症例調査】 
平成29年度の調査対象疾患11疾患のうち，特に症

例情報の乏しい以下の7疾患を対象として症例調査
を行う． 
・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 
・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 

 
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）のうち，前
年度回答のあった296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CKDコホート症例予後調査】 
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 
 
難病調査の回答率は77.4%（2019/5/14時点）であ

った．回答のあった229施設のうち208施設（90.8%）
から難病に関する診療状況の情報公開の同意を頂
いた．対象11疾患のうち，特に症例情報の乏しい7
疾病（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，ネフロン癆，BOR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）
について，全国から合計325症例の臨床情報が収集
された．（表1） 
小児CKDコホート症例予後調査の回答率は86.6%

（2019/5/14時点）であった．2010年以降約8年間の
小児慢性腎臓病の長期予後情報が収集された．（図
1.） 
患者・家族への情報提供用ウェブサイトについて

は，対象全11疾患のコンテンツを更新し，英文サイ
トを構築した．（図2） 
 

表1．2018年小児腎難病7疾患の全国症例調査の概要 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

ギャロウェイ
モワト

エプス
タイン

ロウ ネフロンろう BOR
バーター／
ギッテルマン

ネイル
パテラ

合計

北海道 0 0 8 2 2 2 0 14
青森 0 1 1 2 0 0 0 4
岩手
宮城
秋田 0 0 2 0 0 1 0 3
山形 0 0 0 1 1 0 0 2
福島
茨城
栃木 0 2 1 0 0 1 0 4
群馬 0 0 1 3 0 2 1 7
埼玉 0 0 2 2 0 1 0 5
千葉 0 0 7 0 1 7 1 16
東京 3 9 9 32 9 12 7 81
神奈川 0 0 1 5 1 2 0 9
新潟 0 0 1 2 0 0 2 5
富山
石川 0 0 0 1 2 2 0 5
福井
山梨
長野 0 0 1 1 2 1 0 5
岐阜
静岡 1 0 0 1 0 0 0 2
愛知 0 0 2 4 6 10 2 24
三重
滋賀
京都 0 1 0 0 1 6 1 9
大阪 2 1 9 15 3 9 4 43
兵庫 1 0 0 4 0 6 2 13
奈良 0 0 0 1 1 0 0 2
和歌山 0 0 0 2 1 0 0 3
鳥取 0 0 1 1 0 0 1 3
島根 0 0 0 0 0 1 0 1
岡山 0 0 0 2 1 3 0 6
広島
山口
徳島 1 0 2 1 1 1 0 6
香川 0 0 0 1 0 0 0 1
愛媛 0 0 1 0 2 2 0 5
高知 0 0 0 0 0 1 1 2
福岡 1 0 4 3 5 2 0 15
佐賀 0 2 2 1 2 2 0 9
長崎 1 0 2 0 1 1 0 5
熊本 0 0 1 2 0 1 0 4
大分 0 0 1 0 1 0 0 2
宮崎 0 1 0 1 2 1 2 7
鹿児島
沖縄 0 0 2 0 0 1 0 3
合計 10 17 61 90 45 78 24 325

平成29年度
施設調査

19 21 82 102 64 102 32 422

比率（％） 52.6 81.0 74.4 88.2 70.3 76.5 75.0 77.0
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図1．2018年度小児CKDコホート症例予後調査の結果（観察

期間：2010年4月-2019年3月） 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

図2.小児腎領域の難病情報提供の英文サイト 
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D．考察 
2018年度の難病調査，小児CKDコホート症例予

後調査，いずれも高い回答率であった．小児腎領域
の難病対策に対するモチベーションの高さが伺わ
れ，各施設への研究成果のフィードバック，情報共
有を継続し，その維持に努める．全国の症例の捕捉
率をより向上させるため，次年度以降も引き続き，
施設への督促・問合せを継続するとともに，施設個
別の事情に合わせた対応方法を検討する． 
また，調査で明らかとなった，全国症例分布，臨

床情報，発見契機などの実態をもとに，全国的な早
期発見，早期治療の診療連携体制の構築に資する情
報提供・情報共有を行い，併せて，今後の各疾病の
予後情報の調査体制の構築へ繋げる．  
患者・家族への情報提供用のウェブサイトの内容

修正・情報更新等を継続する． 
 
E．結論 
全国の小児腎領域の難病症例の症例調査を行っ

た。全国の症例捕捉率をより向上させるため，未回
答施設に対し，督促・問合せを行うとともに，施設
個別の事情に合わせた対応に努める．報告頂いた症
例の予後調査，及び，全国診療連携体制構築に関す
る施設調査を継続する． 
小児CKDコホートの症例予後調査を継続する．

未回答症例，転院症例に対する措置と取扱いを検討
し，成人期を含めた予後調査体制を整備する． 
情報提供ウェブサイトの疾患別コンテンツ及び

英文サイトを充実させ，小児腎領域の難病の疫学・
治療情報，研究成果を国内外に広く普及・周知する
とともに交流を推進する． 
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