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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まとめ，重複などのチェ
ックを担当医で分担して行い，最終的な患者
リストから，ライソゾーム病・ペルオキシソー
ム病の全数の患者推計を疫学班のマニュアル
に沿って行い，主たる疾患については疾患ご
との患者数推計を行った。 
 また，疾患ごとに 
（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
方合わせて最終９０６症例分の返信があ
った。 
 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，重複症例を除いて，最終の
実数は８２０症例と推定される。これを
元に重複率を算出して全国患者数の推計
値を算出した。また各疾患ごとの患者推
計値を計算した（図１）。 
 
 
 
 

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次調査の結果から患者数推計を行

い，各疾患の臨床症状，診断法，治療法などについてまとめた。また疾患の詳細情報をま

とめるため，ファブリー病の３次調査の計画を立てた。 
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ライソゾーム病患者総数 
 ２９５８＋３１５人 
（下限；２３４１名～上限；３５７６）  
ペルオキソソーム病患者総数 
３０３＋５４１人 
（下限；６６名～上限；５４１） 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
図１ 
 
 また，ライソゾーム病の疾患ごとに病型分類
を行い，その割合を示したものが図２，図３であ
る。 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
図２ 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
図３ 
 ペルオキシソーム病の病型分類は，図４であ
る。 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
図４ 
 また主たる疾患について治療法，支持療法に
ついては図５にまとめた。 
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図５ 
 ３次調査の対象疾患として最も頻度の高いフ
ァブリー病に関して，循環器内科，小児科，腎臓
内科，神経内科，眼科の専門医との共同で，アン
ケート項目を検討し，現在倫理委員会への申請
準備中である。 
 項目は基本情報１２問，腎症状５問，循環器症
状１７問，神経内科症状１０問，眼科症状８問，
全部で５２問に渡る包括的なものである。 
 
Ｄ．考察               
今回の２次調査でまず患者数の推計値が
出た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。平成１３年の調査
と比較してわかることは，最近酵素補充療
法などの治療が出てきた疾患数は報告が増
えているが，特に新たな治療法のない疾患
においては診断数はあまり変化がなく，治
療法ができることによって，疾患の
Awearnessの向上につながっていることも
うかがわれた。 
また，酵素補充療法，造血幹細胞移植を
受けている患者数の概数も解明され，現状
の臨床症状が解明されたことにより，現在
の診断時期や治療法における問題点が明ら
かになってきたことで，今後の医療の進め
方に参考情報となると考えられる。 
今後３次調査を行うことによって，さら
に現在の医療の中で患者さんの状況を極め
，さらに診療体制や診療方針についての方
向性が見出されると考える。 
 
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った。                
 
Ｆ．健康危険情報 
  なし 
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