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小児期・移行期を含む包括的対応を要する希少難治性肝胆膵疾患の調査研究 

小児遺伝性膵炎患者レジストリシステムの構築と QOL調査 

研究分担者 清水俊明 順天堂大学小児科  教授 

研究分担者 竹山宜典 近畿大学肝胆膵外科 主任教授 

研究分担者 正宗 淳  東北大学消化器内科 教授 

研究協力者 鈴木光幸 順天堂大学小児科  助教 

研究協力者 箕輪 圭  順天堂大学小児科  助教 

 

研究要旨 

遺伝性膵炎は平成 27 年 1月から小児慢性特定疾病（慢性消化器疾患、大分類：遺伝性膵

炎）に、同年 7月には成人の指定難病に認定された。小児慢性特定疾病では「対象基準」

が、指定難病では「重症度分類」が医療費助成対象者の認定基準として設定されている。

成人領域では遺伝性膵炎患者の全国調査が行われ、患者に対する治療内容、膵内・外分泌

機能評価、発癌とその予後などが本研究班の調査により明らかになった（Masamune A, et al. 

J Gastroenterol 2018）。遺伝性膵炎は若年発症（平均 17.8 歳）とされているが、小児患

者における予後（QOL 含む）は不明であり、診療指針も定まっていない。医学的および医療

を受ける側の双方の視点から情報収集を行うことは、現行の診断基準および認定基準を円

滑に改定していくための重要な課題である。本研究班では、最初に小児遺伝性膵炎患児の

置かれている社会的背景および問題点を明らかにするために患児またはその保護者に対し

て QOL 調査を行うこととした。また若年期に発症した遺伝性膵炎患者の全容を明らかにす

るために REDCapを用いた患者レジストリシステムの構築に着手した。 

 

Ａ．研究目的 

成人の膵炎の原因の多くがアルコールであ

るのとは対照的に、小児膵炎の原因は解剖

学的異常、薬剤、外傷、特発性である。特

発性膵炎のうち、30-40%に膵炎関連遺伝子

変異が認められている。本邦における全国

調査によると、これらの遺伝子異常に伴う

膵炎の有病率は 0.3/10万人と推定されて

いる。遺伝性膵炎はしばしば膵炎発作を繰

り返し、慢性膵炎へ移行する。海外の報告

では慢性膵炎の小児患者では膵外分泌機能

低下（30%）や膵内分泌機能低下（1％）を

きたし、成長障害を予防するために膵酵素

補充療法やインスリン治療を必要としてい

る。しかし本邦における膵内・外分泌機能

低下をきたす頻度は明らかではない。また

PRSS1 （Serine Protease 1）や SPINK1

（Serine Peptidase Inhibitor Kazal Type 

1）遺伝子変異は膵癌のリスクファクターで

あることも本邦での成人を中心とした調査

で明らかになっている。このように遺伝性

膵炎は、患者の生命予後、QOL に大きな影

響を及ぼす疾患であるにも関わらず、その

影響を検証した研究は少ない。また、その

希少度ゆえにより質の高い臨床医療・臨床

研究の土台となるレジストリシステムが存

在しないのも大きな課題である。 
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以上の背景を踏まえ、まず（1）遺伝性膵炎

と診断された患児または保護者に対する

QOL 調査を行い、患児の置かれている社会

的背景および問題点を明らかにすることと

した。また（2）また若年期に発症した遺伝

性膵炎患者の全容を明らかにするために

REDCapを用いた患者レジストリシステムの

構築に着手した。 

 

Ｂ．研究方法 

1. 遺伝性膵炎の QOL 調査 

これまでに全国小児医療機関 62 施設か

ら集積した特発性および家族内集積性を示

す小児膵炎患者 128例（中央値 7.6歳、男:

女=50:78）を対象とした。疾患の重症度と

QOL の関係性についてのアンケート調査資

料を作成した。アンケート内容は患者の基

礎情報（年齢、性別、出身地）、これまで

の治療経過、身長体重の経過、医療費・助

成状況、就労・就学状況が含まれる（資料

1、2）。また、これらに追加して SF-12®（日

本でも広く使用されている健康関連 QOL 尺

度、資料）（資料 3）と BDHQ（brief-type 

self-administered diet history 

questionnaire：栄養価計算プログラム）も

併せて実施することとした（資料 4、5）。 

 

2.遺伝性膵炎のレジストリ研究 

現在、本邦では遺伝性膵炎に関する遺伝

子検査は、東北大学大学院消化器病態学分

野と順天堂大学小児科の 2 施設で実施され

ている。この検査依頼時にレジストリ登録

を行うことを予定している。レジストリシ

ステムには順天堂大学臨床研究治験センタ

ーに導入された REDCapを利用する。REDCap

は米国ヴァンダービルト大学が CTSA

（ Clinical and Translational Science 

Award）支援により開発したデータ集積管理

システムで、医師主導のレジストリ研究で

広く使用されている。臨床医、看護師など、

IT 専門家でなくとも誰でも Web 上でデータ

ベースの構築と管理ができ、多施設のデー

タを簡単安全に集積できることが利点であ

る。 

 

（倫理的配慮） 

1．研究等の対象となる個人及びその家族等

の関係者に対する人権の擁護 

本研究は「ヘルシンキ宣言（2012 年改定）

に基づく倫理的原則」の精神に基づき、被

験者の人権および福祉を守り、試験の科学

的な質と信頼性および安全性を確保するた

めに GCPの理念に準拠し実施した。 

2．研究等の対象となる個人及びその族等の

関係者に対し理解を求め、同意を得る方法 

被験者または代諾者（親または後見人）

から申込書による同意を得て、また同意を

得た場合でも、その後自由意志によって申

し込みを撤回することが可能であり、これ

によって不利益な扱いをすることはない。 

3．研究等によって生ずる個人及びその家族

等の関係者に対する不利益並びに医学上の

貢献の度合いの予測 

家族性・遺伝性膵炎の患者は膵癌のリス

クが高いことが知られており，早期発見の

ために注意を喚起したり、将来的には膵癌

の危険性を抑制する治療に結びつく可能性

がある。本研究によって明らかになった遺

伝情報が不適切に扱われた場合には、被験

者および被験者の家族に社会的不利益がも

たらされる可能性があるため「ヒトゲノ

ム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」お

よび「医療における遺伝子学的検査・診断

に関するガイドライン」を遵守し研究を遂
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行した。 

4．個人情報を保護する方法（匿名化の方法、

発表の際の配慮等、特に検体等を学外に移

動する場合の配慮） 

個人情報の取り扱いに関しては、連結可

能匿名化を行い、データの解析を行う前に、

被験者の検体や診療情報から住所、氏名な

どを削除し、代わりに新しい符号を付与す

る。被験者とこの符号を連結する対応表は、

本病院にて個人情報管理担当医師が厳重に

保管した。ただし、結果を被験者本人もし

くは代諾者（親または後見人）に説明する

場合には、この符号を対応表を用いて復元

することにした。試験結果の公表に際しも、

被験者のプライバシーを保護し、個人が特

定できない形で行った。 

 

Ｃ．研究結果 

1. 遺伝性膵炎の QOL 調査 

本研究の研究分担者と協力者を中心とし

た小児遺伝性膵炎専門家による協議を実施

し、本調査に使用するアンケート及び倫理

書類を作成した（資料 1、2）。また本調査

で使用する SF-12®の使用契約を締結した。

研究開始に当たり研究計画書を順天堂大学

倫理委員会に提出した。承認後に研究を開

始予定である。 

 

2.遺伝性膵炎のレジストリ研究 

レジストリシステムに使用する REDCap

のライセンス契約をしている順天堂大学臨

床研究治験センターとの間で、レジストリ

システム使用に向けた協議を開始し、順天

堂大学倫理委員会への提出書類を作成準備

中である。 

 

 

Ｄ．考察 

1. 遺伝性膵炎の QOL 調査 

QOL 調査の対象症例抽出は終了している

ため、倫理承認後速やかに研究実施可能な

状況にある。一般診療において血液や画像

検査などによる病勢の把握は可能であるが、

遺伝性膵炎によってどの程度の身体的、社

会的、金銭的負担を強いられているのかを

把握することは難しい。本調査により、膵

炎の重症度が患者の QOL に及ぼす影響につ

いて多角的に評価することが可能になり、

将来的な小児慢性特定疾病「対象基準」の

見直し作業に有用な情報となることが期待

される。 

 

2.遺伝性膵炎のレジストリ研究 

将来的に遺伝性膵炎患者のレジストリシ

ステム登録が普及すれば、我が国における

遺伝性膵炎患児の疫学が明らかになる。こ

れによって膵内・外分泌機能低下や膵癌の

予防などに対する効果的な診療指針作成に

寄与できる可能性がある。 

 

Ｅ．結論 

小児遺伝性膵炎患児の置かれている社会

的背景および問題点を明らかにすること、

またその疫学を明らかにすることを目的に

QOL 調査と REDCapを用いたレジストリシス

テムの構築に着手した。小児期遺伝性膵炎

患者の QOL および疫学が明らかになること

で、小児慢性特定疾病「対象基準」の改定

作業や将来的な遺伝性膵炎診療指針作成に

大いに寄与できる可能性がある。 

 

Ｆ．健康危険情報 

（総括研究報告書にまとめて記入） 
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