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Ａ．研究目的             

 我々は、家族性に乳幼児期から発作性に四肢
の激烈な疼痛を反復する、という特徴的な症状
を⽰す⽇本⼈家系を対象に原因遺伝⼦の探索を
⾏い、SCN11A 遺伝⼦（Nav1.9）の病的バリア
ントを特定し（Okuda ら,PLOS ONE 2016）、
2016 年に本症を「⼩児四肢疼痛発作症」と命名
した。本疾患はこれまで⾒過ごされてきた疾患
であり、乳幼児期から発症し、著しい QOL の低
下と⻑期の療養を必要とすることからも、診断・
病態解明・治療の確⽴が必要と考えた。 

本研究では、全国的な症例の収集と実態把握を
⾏った上で、客観的診断基準の確⽴、診療ガイド
ラインの策定を⾏うことを⽬的とする。最終的
には診断基準、重症度基準、診療ガイドラインの
関連学会（⽇本⼩児科学会や⼩児神経学会など）
における承認を⽬指す。 
 

Ｂ．研究⽅法 
 最初に、全国患者調査に向けて、これまでに臨
床症状および遺伝学的検査から確定した患者の
臨床症状を総括し、現時点で把握された臨床像
に基づく、疾患基準案、全国⼀次調査での拾いあ
げ基準を作成した。 
 
B-1.⼀次調査 
抽出された全国の対象医療機関（後述）にむけて
、⼀次調査の依頼⽂書、疾患の概要説明⽂書、本
調査における臨床症状の拾い上げ基準、返信⽤
はがきを郵送する（【添付資料１-a.b.c.d】）。約１
ヶ⽉の回収期間を経て再依頼の⽂書郵送【添付
資料 1-e】を⾏い、2020 年４⽉を⽬処に⼀次調
査結果をまとめる。 

研究要旨 

 新規疾患「小児四肢疼痛発作症」について、日本での患者頻度、診断、病態、QOL などの現

況を把握する目的で全国調査を開始した。次年度にかけて引き続き二次調査の継続、および診
断基準、診療ガイドラインの作成や関連学会（⽇本⼩児科学会や⼩児神経学会など）における
承認を⽬指す。 
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⼀次調査における調査内容：過去３年間(2017-
2019)における、各施設での診療経験の有無と⼈
数。同封の臨床症状の調査基準を参考に回答い
ただく。 
 
B-2.研究対象者の選定⽅針 
調査の実施にあたり、「（難治性疾患政策研究事
業）難治性疾患の継続的な疫学データの収集・解
析に関する研究班（中村班：中村好⼀教授、⾃治
医科⼤学）」との共同研究としてリエゾンとして
の研究協⼒者（岐⾩⼤学和⽥恵⼦准教授）が本研
究班に参加することとなった。前述の暫定診断
基準（今回の調査拾いあげ基準）をもとに「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 3 版」に則り、調査のための配
布⽂書を作成して倫理申請書と共に秋⽥⼤学医
学部倫理審査委員会へ提出し、承認を得た。 
 
抽出率は以下のように設定した。 
１）特別階層病院として全国のこども病院を含
める。患者が集中すると思われる⼩児神経研修
認定施設 152（うち⼤学病院 76）、⼩児膠原病専
⾨施設 59（うち⼤学病院 36）は、これらのなか
に包含される。 
２）本来 299 床以下の機関抽出率は 20%、10％
、5％と推奨されているが、症例が少ないことが
予想されることから、299 床以下の病院の抽出
率を 4 倍引き上げて実施する。 
（【添付資料表１】参照） 
 
B-3. ⼆次調査（ここからは次年度にも継続） 
⼀次調査にて診療経験ありと返信のあった施設
に対し、⼆次調査票を郵送する。(2020 年 6 ⽉
頃) 【添付資料 2-a】。 
⼆次調査における調査内容：⽣年⽉、出⽣地、家
系内発症の有無、発症時期、発作消失時期、発作
頻度、持続時間、疼痛部位、気候や疲労との関連
、随伴症状の有無、対処法、薬物投与歴、除外疾

患、検査実施内容などである【添付資 2-b】。 
約２ヶ⽉の回収期間を経て、調査結果をまとめ
る。 
 
また、本研究班の研究員を中⼼として疾患レジ
ストリ構築を開始し、包括的な登録を⾏うこと
により的確な⾏政への助⾔を⾏う基礎とする。
また患者は患者会の設⽴を望んでおり、設⽴の
援助は、研究協⼒者の⼩泉（京都保健会）が⾏い
、患者との相互コミュニケーションの場を構築
し、患者 QOL に向上への⼿がかりとする。発症
リスク評価に関わる評価など診療に関するエビ
デンスを集積し、診療の質の向上に活かし、創薬
・治療の開発とも連携する。 
 
（倫理⾯への配慮） 
＜インフォームドコンセントを受ける⼿続等
＞ 
⼀次調査は機関単位で集計値を収集するのみ
であるので、患者からのインフォームト ・゙コ
ンセント取得は⾏わない。 ⼆次調査は、「既存情
報のみを⽤いる」「観察研究」(介⼊なし、 侵襲
なし、⼈体試料不使⽤)に該当する。以下の項⽬
を実施することでインフォームドコンセントの
⼿続きを簡略化する。 
＊ 協⼒機関（⼆次調査の回答機関）側 
（１） 患者情報を匿名化し、対応表に記載し保
管する 【添付資料３-a】）。 
（２） 患者情報の提供に関する記録を⼀定期間
保管する。 
（３） 協⼒機関の⻑が患者情報の提供に必要な
体制および規定を整備する（上記 1,2 の遵守）。 
（４） 研究の概要を対象患者に通知あるいは公
開する（施設内で研究対象者が確認できる場所
への書⾯掲⽰など【添付資料３-b】） 
＊ 研究機関側 
５）名称、住所、⻑の⽒名などを記した「協⼒機
関のリスト」作成・保管。 
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６）協⼒機関が講じた（1）〜（4）の措置を確認
して記録に残す。 
７）研究の終了⽇から５年間、記録を保管する。 
８）研究の概要を対象患者に通知あるいは公開
する。 
（難病の全国疫学調査を実施する研究者⽀援マ
ニュアル-倫理指針に準拠した患者情報の取得
⼿引き-2019 年 12 ⽉ 02 版、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 3 版をもとに作成） 
 
＜個⼈情報の取扱い＞  
⼀次調査は医療機関の診療科を対象に調査基準
に合致する患者の有無とその⼈数のみを把握す
る調査である。個⼈情報は含まれず、対応表は作
成されない。 
⼆次調査は、患者ありと回答した医療機関から
個々の患者情報（年齢、 性別機関から個々の患
者情報（年齢、 性別、居住地、発病時期既往症
治療内容など）を収集する調査である。調査にお
いては各機関で患者の個⼈識別情報を匿名化し
、対応表を作成して保管する【添付資料３-a】。 
研究者は、調査票を取り扱う時点では個⼈が特
定できないよう疾患情報のみを保存管理するこ
ととする。さらに、研究結果の情報管理において
は、秋⽥⼤学⼩児科学講座が個⼈情報の管理者
となり、外部からアクセスできないコンピュー
タによってデータを管理する。 
⼆次調査票の「調査対象者番号」と「カルテ番号
」の対応表は各医療機関において保管を依頼す
る。本研究では試料の取り扱いは⾏わない。 
                   
Ｃ．研究結果 
C-１ 全国疫学調査前の暫定診断基準作成 
全国患者調査の実施にあたり「（難治性疾患政策
研究事業）難治性疾患の継続的な疫学データの
収集・解析に関する研究班（中村班）」との共同
研究としてリエゾンとしての研究協⼒者（岐⾩

⼤学和⽥恵⼦准教授）が本研究班に参加するこ
ととなった。全国患者調査に向けて、これまでの
患者調査に基づき暫定診断基準を作成した。 
 
C-2.本疫学調査において⽤いた調査基準と疾患
概要説明 
以下の A).B).C) の 3 項⽬に加え、 1)-3) のう
ち 2 項⽬以上を満たすもの。 
 
A) 乳幼児期に始まる、反復性の発作性疼痛 
B) 疼痛発作は四肢に限局され、体幹には⽣じな
い。  
C) 疼痛発作は⽉に数回以上の頻度を有する。 
1) 家族歴を有する。 
2) 寒冷、低気圧・悪天候、疲労のいずれかが疼
痛発作の誘因となる。 
3) 疼痛は耐え難く、⽇常⽣活上の⽀障や睡眠障
害を伴う。 
 
加えて、班員にて討議した疾患概要についてま
とめ、⼀次調査依頼所に付記した。以下に⽰す。 
 
１：疾患概念・定義 
⼩児四肢疼痛発作症は、発作性に乳幼児期発作
性の⼿⾜の痛みを呈する、常染⾊体優性遺伝疾
患である。患児においては、1) 四肢に耐え難い
発作的な痛みが繰り返し起こる、2) この痛み発
作は乳幼児期から始まり、多くの例で⻘年期以
降は軽減する、3) 寒冷や悪天候で痛みが誘発・
悪化する、4）発作時以外は無症状である、とい
う特徴がみられる。 
 
２：病因 
 本疾患の原因遺伝⼦として、Na チャネル
Nav1.9 をコードする SCN11A が同定されてい
る。罹患家系では本遺伝⼦の病的バリアント（機
能獲得変異）を認め、優性遺伝形式を呈する。 
しかし、遺伝学的解析でバリアントがみつから



4 

ない家系も存在し、本疾患の遺伝学的病因は単
⼀ではない可能性が推測されている。 
  
３：臨床徴候 
 疼痛には以下のような特徴がある。 
1: 発症時期は正確には不明だが、乳児期には
頻回の夜泣き、理由もなく不機嫌になる、など⾮
特異的な所⾒がみられる。実際には 1-2 歳頃に
有意語が増えるにつれ、疼痛に気づかれること
が多い。⼩学〜中学⽣時には症状が顕著となる
が、多くが⻘年期以降に軽快する。 
2: 痛みにより睡眠や⽇常⽣活に⽀障を来す。
成⻑痛（⼀過性下肢痛）と表現される⼩児の疼痛
とは重症度が異なる。 
3: 疼痛は不定期に発作性に⽣じる。発作頻度
は⽉に数回〜数⼗回、1 回の疼痛発作は 15 分〜
１⽇と患者によって異なり、さらに 1 回の発作
のなかで痛みのある時間とない時間を数回反復
する場合が多い。 
４： 疼痛は寒冷や低気圧、疲労に誘発されるこ
とが多い。概して夏は少なく冬や梅⾬時に多い。 
５： 疼痛は四肢に限局される。部位としては膝
の頻度が⾼いが肘、⼿⾸、肘、⾜⾸などにもよく
みられ、さらに下腿、前腕、上腕やつま先、⼿掌
や⼿背にも⽣じる。頸部、腰背部などの体幹には
⽣じない。出現部位は⼀定ではなく、時間と共に
変わることもある。 しびれや異常感覚は基本
的には⽣じない。 
 
＝鑑別診断＝ 
＜⾃⼰免疫疾患＞ 
⾃⼰免疫疾患(若年性特発性関節炎、関節リウマ
チ、シェーグレン症候群、SLE,⽪膚筋炎、MCTD
など)、IgA ⾎管炎（アレルギー性紫斑病）、川崎
病、炎症性腸疾患関連関節炎 
 
＜⾎液腫瘍性疾患＞ 
⽩⾎病、悪性リンパ種、神経芽細胞腫、ランゲル

ハンス組織球症 
⾻軟部腫瘍（⾻⾁腫、ユーイング⾁腫、軟⾻⾁腫
、横紋筋⾁腫、線維⾁腫など） 
⾻転移、⾎液凝固異常（⾎友病など）による関節
内出⾎ 
＜外傷＞ 
⾻折、⾻挫傷、捻挫、脱⾅、神経損傷、虐待 
＜⾻・整形外科疾患＞ 
オスグッド病、ペルテス病、シーバー病、単純性
・化膿性股関節炎、⼤腿⾻頭すべり症、⾻髄炎、
⼀過性滑膜炎、フライバーグ病、肘内障、扁平⾜ 
＜筋・腱疾患＞ 
筋炎、筋挫傷、腱鞘炎 
＜代謝内分泌疾患＞ 
ファブリー病、ゴーシェ病、脂肪酸代謝異常、筋
型糖原病、痛⾵、ポルフィリン症、低フォスファ
ターゼ⾎症、くる病 
＜感染症＞ 
パルボ B19、マイコプラズマ、⼿⾜⼝病、イン
フルエンザ、コクサッキー、⾵疹、溶連菌など 
＜神経・精神疾患＞ 
ニューロパチー、線維筋痛症、肢端紅痛症、複合
性局所疼痛症候群（CRPS）、アロディニア、む
ずむず⾜症候群、⼼因性疼痛 
＜その他＞ 
⾃⼰炎症性疾患、薬剤・重⾦属・ワクチン等によ
るニューロパチー、凍傷、成⻑痛 
 
C-3. ⼀次調査回答状況 
 2020 年 2 ⽉に全国医療機関を対象とした１次
調査を⾏った。⼀次調査送付先は、⽅法の項⽬に
て上述した⼿順に則り、1597 施設を抽出した。 
その結果、 
１）返信数：985 施設（回答率：61.7％）、うち
拾いあげ基準を満たす症例ありの施設：36 施設
（班員の６施設を含む）。このうち 1 施設より⼆
次調査への協⼒不可とのコメントを得た. 
２）拾いあげ基準を満たす症例数：62 名、うち



5 

男性 31 名（左記の患者数のうち、協⼒不可施設
の患者数：2 名（うち男性 2 名））。832 施設（
52.1%）から回答。このなかには班員の施設から
の 22 名（男性は７名）を含む。 
 
C-4. 患者レジストリの構築（次年度も継続して
実施） 
各地域で⼩児四肢疼痛発作症の診療経験を有す
る機関での連携体制を構築し、それぞれが有す
る臨床情報をもとにレジストリ構築を開始し、
69 家族・193 名の患者・近親者の情報を取りま
と め た 。 ス ク リ ー ニ ン グ に よ っ て 既 知 の
SCN11A 変異が⾒出されなかった例および疑い
例についても現時点では全数を情報収集した。 
 
C-5. 研究班会議開催 
2019 年６⽉（東京）、2019 年 12 ⽉（京都）に研
究班会議を開催した。また 2019 年 10 ⽉は Skype
を⽤いたオンライン会議を開催し、新規患者の
診断状況や診断基準原案に関する内容を討議し
た。その他の相互討議は主にメール会議を通じ
て⾏った。 
 

Ｄ．考察              

班員の討議において合意に達し、疾患概念と診
断基準の素案を作成できた。次年度には、全国調
査の結果と registry のさらなる蓄積で、診断基
準の疾患概念の最終案の作成が予定通り達成で
きる⾒通しである。 
そのために次年度は、全国疫学調査情報をまと
めるとともに遺伝学的評価をさらに進め、前年
度に提案された暫定診断基準案を確定する。関
連学会への診断基準案を申請、分担執筆による
診療ガイドラインの作成などを⾏う。 
 

Ｅ．結論  

国内での詳細が明らかになっていない新規疾患

「小児四肢疼痛発作症」について、日本での患者

頻度、診断、病態、QOL などの現況を把握する目

的で全国調査を開始した。 

次年度にかけて引き続き二次調査の継続、およ

び診断基準、診療ガイドラインの作成や関連学
会（⽇本⼩児科学会や⼩児神経学会など）におけ
る承認を⽬指す。 
 
Ｆ．健康危険情報 

なし 
 

                

G．研究発表 

 1.  論文発表 

なし 

 

2.  学会発表 

 小泉昭夫（研究協力者） 「環境保健から

見た小児四肢疼痛発作症」 第６１回日本

先 天 代 謝 異 常 学 会  会 長 企 画 講 演  

2019/10/25 秋田市 

                    

 野口篤子、高橋 勉「小児四肢疼痛発作症

の臨床的特徴」秋田県希少疾病研究会  

講演、2019/11/13 秋田市 

 

H．知的財産権の出願・登録状況 

 1. 特許取得 

 なし 

2. 実用新案登録 

 なし 

3.その他 

 なし 
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【添付資料】 
 表 1：研究対象者の抽出基準 

 1-a：一次調査依頼状 

 1-b：一次調査返信ハガキ 

 1-c：疾患説明と調査基準 

 1-d：お礼状 

 1-e：再依頼状 

 2-a：二次調査の依頼状 

 2-b：二次調査票 

 3-a：対象者とカルテ番号の対応表 

 3-b：情報公開文書 
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 表 1：研究対象者の抽出基準 

 

２０１９年病院データ総数 ： ８３４０    

 コード 調査対象機関 全体数 ⼩児科 抽出数 抽出率 

 1 医学部附属病院 149 127 127 100% 

 2 500 床以上の⼀般病院 308 213 213 100% 

 3 400〜499 床 368 225 225 100% 

 4 300〜399 床 680 354 354 100% 

 5 200〜299 床 1073 303 242 80% 

 6 100〜199 床 2812 667 267 40% 

 7 99 床以下 2950 682 136 20% 

   計 8340 2571 1564   

             

   特定階層病院     33   

   合計     1597   
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 1-a：一次調査依頼状 

 

2020 年 2 ⽉ 
診療科 責任者様 ご担当医御侍史 
 

厚⽣労働科学研究費補助⾦ 難治性疾患等政策研究事業 
「新規の⼩児期の疼痛疾患である⼩児四肢疼痛発作症の 

診断基準の確⽴と患者調査研究班」 
研究代表者 ⾼橋 勉 (秋⽥⼤学 ⼩児科学) 

疫学調査担当 野⼝ 篤⼦(秋⽥⼤学 ⼩児科学) 
「難治性疾患の継続的な疫学データの収集・解析に関する研究」 

研究代表者 中村 好⼀ (⾃治医科⼤学 公衆衛⽣学) 
 

⼩児四肢疼痛発作症の全国疫学調査 ⼀次調査のお願い 
 
拝啓 時下、益々ご清祥のこととお慶び申し上げます。 

この度、厚⽣労働省「新規の⼩児期の疼痛疾患である⼩児四肢疼痛発作症の診断基準の確⽴と
患者調査研究」班は、厚⽣労働省「難治性疾患の継続的な疫学データの収集・解析に関する研
究」班と共同で、⼩児四肢疼痛発作症の全国疫学調査を実施することになりました。 

⼩児四肢疼痛発作症は、明らかな基礎疾患がないにもかかわらず乳幼児期から周期性四肢⼤関
節疼痛を⽣じる疾患です。2016 年に報告された、これまで⾒過ごされてきた疾患であります。⼩
児四肢疼痛発作症の患者数と臨床疫学特性について最新の情報を把握するため、また、別途進⾏
している治療薬開発に向けた基礎情報を得るため、本調査へのご理解とご協⼒をお願いいたしま
す。本調査に関連しまして、⼩児四肢疼痛発作症に該当しうる症例について、遺伝⼦解析を実施
する予定であり、研究成果発表へのご協⼒をお願いすることもあります。 
 
1) 同封の診断基準(本調査での拾い上げ基準)を参考に、2017 年から 2019 年 3 年間（2017 年 1 

⽉ 1 ⽇〜2019 年 12 ⽉ 31 ⽇）の貴診療科における⼩児四肢疼痛発作症受診患者数（初診・再
診を問わず、総ての⼩児四肢疼痛発作症患者が対象）を同封の葉書にご記⼊、⽬隠しラベルを
貼付し 2020 年 3 ⽉ 13 ⽇（⾦）までにご返送ください。 

2) 該当する患者がいない場合も、全国の患者数推計に必要ですので、「1.なし」に○をつけてご
返送ください。 

3) 該当する患者「あり」の場合は、後⽇個⼈票をお送りいたします（最近数年間の⼩児四肢疼痛
発作症症例についてご報告をお願いする予定です）。あわせてご協⼒くださいますよう重ねて
お願い申し上げます。 
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ご提供をお願いする情報は「匿名化された既存情報」のため、対象患者からの同意取得および貴
施設倫理委員会での審査は必ずしも必要ではありません。本調査は、情報の提供先である秋⽥⼤
学⼤学院医学系研究科の倫理委員会の承認を得て実施しています。 

ご不明の点がございましたら下記までお問い合わせください。御多忙のところ恐縮ですが、何
卒ご協⼒のほどお願い申し上げます。 

敬具 
 

全国疫学調査事務局・臨床事項に関する問い合わせ先  
 〒010-8543 秋⽥県秋⽥市本道 1-1-1 

秋⽥⼤学⼤学院医学研究科 ⼩児科学 
「新規の⼩児期の疼痛疾患である⼩児四肢疼痛発作症の 

診断基準の確⽴と患者調査研究班」 
事務局 野⼝ 篤⼦ 

電 話 ： 018-884-6159 F A X ： 018-836-2620 
E-mail : pediatr@med.akita-u.ac.jp 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



10 

 1-b：一次調査返信ハガキ 
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 1-c：疾患説明と調査基準 

 

小児四肢疼痛発作症 

 

 

１：概念・定義 

小児四肢疼痛発作症は、発作性に乳幼児期発作性の手足の痛みを呈する、常染色体優性遺伝疾患で

ある。患児においては、1) 四肢に耐え難い発作的な痛みが繰り返し起こる、2) この痛み発作は乳幼児期

から始まり、多くの例で青年期以降は軽減する、3) 寒冷や悪天候で痛みが誘発・悪化する、4）発作時以

外は無症状である、という特徴がみられる。 

 

２：病因 

 本疾患の原因遺伝子として、Na チャネル Nav1.9 をコードする SCN11A が同定されている。罹患家系で

は本遺伝子の病的バリアント（機能獲得変異）を認め、優性遺伝形式を呈する。 

しかし、遺伝学的解析でバリアントがみつからない家系も存在し、本疾患の遺伝学的病因は単一ではな

い可能性が推測されている。 

  

３：臨床徴候 

 疼痛には以下のような特徴がある。 

1: 発症時期は正確には不明だが、乳児期には頻回の夜泣き、理由もなく不機嫌になる、など非特異的な

所見がみられる。実際には 1-2 歳頃に有意語が増えるにつれ、疼痛に気づかれることが多い。小学〜

中学生時には症状が顕著となるが、多くが青年期以降に軽快する。 

2: 痛みにより睡眠や日常生活に支障を来す。成長痛（一過性下肢痛）と表現される小児の疼痛とは重症

度が異なる。 

3: 疼痛は不定期に発作性に生じる。発作頻度は月に数回〜数十回、1 回の疼痛発作は 15 分～１日と患

者によって異なり、さらに 1 回の発作のなかで痛みのある時間とない時間を数回反復する場合が多い。 

４： 疼痛は寒冷や低気圧、疲労に誘発されることが多い。概して夏は少なく冬や梅雨時に多い。 

５： 疼痛は四肢に限局される。部位としては膝の頻度が高いが肘、手首、肘、足首などにもよくみられ、さ

らに下腿、前腕、上腕やつま先、手掌や手背にも生じる。頸部、腰背部などの体幹には生じない。出現

部位は一定ではなく、時間と共に変わることもある。 しびれや異常感覚は基本的には生じない。 
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＜本疫学調査における調査基準＞ 

以下の 1)-3) の 3 項目に加え、 4)-6) のうち 2 項目以上を満たすもの。 

 

１) 乳幼児期に始まる、反復性の発作性疼痛 

２) 疼痛発作は四肢に限局され、体幹には生じない。  

３) 疼痛発作は月に数回以上の頻度を有する。 

 

4) 家族歴を有する。  

5) 寒冷、低気圧・悪天候、疲労のいずれかが疼痛発作の誘因となる。 

6) 疼痛は耐え難く、日常生活上の支障や睡眠障害を伴う。 

 

 

表：鑑別診断 

＜自己免疫疾患＞ 

  

自己免疫疾患(若年性特発性関節炎、関節リウマチ、シェーグレン症候群、

SLE,皮膚筋炎、MCTD など)、 

IgA 血管炎（アレルギー性紫斑病）、川崎病、炎症性腸疾患関連関節炎 

＜血液腫瘍性疾患＞ 

  

白血病、悪性リンパ種、神経芽細胞腫、ランゲルハンス組織球症 

骨軟部腫瘍（骨肉腫、ユーイング肉腫、軟骨肉腫、横紋筋肉腫、線維肉腫

など） 

  骨転移、血液凝固異常（血友病など）による関節内出血 

＜外傷＞ 骨折、骨挫傷、捻挫、脱臼、神経損傷、虐待 

＜骨・整形外科疾患＞ 
オスグッド病、ペルテス病、シーバー病、単純性・化膿性股関節炎、大腿骨

頭すべり症、骨髄炎、一過性滑膜炎、フライバーグ病、肘内障、扁平足 

＜筋・腱疾患＞ 筋炎、筋挫傷、腱鞘炎 

＜代謝内分泌疾患＞ 
ファブリー病、ゴーシェ病、脂肪酸代謝異常、筋型糖原病、痛風、ポルフィリ

ン症、低フォスファターゼ血症、くる病 

＜感染症＞ 
パルボ B19、マイコプラズマ、手足口病、インフルエンザ、コクサッキー、風

疹、溶連菌など 

＜神経・精神疾患＞ 
ニューロパチー、線維筋痛症、肢端紅痛症、複合性局所疼痛症候群

（CRPS）、アロディニア、むずむず足症候群、心因性疼痛 

＜その他＞ 
自己炎症性疾患、薬剤・重金属・ワクチン等によるニューロパチー、凍傷、

成長痛 
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 1-d：お礼状 
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 1-e：再依頼状 

 

2020 年 3 ⽉ 
診療科 責任者様 ご担当医御侍史 
 

厚⽣労働科学研究費補助⾦ 難治性疾患等政策研究事業 
「新規の⼩児期の疼痛疾患である⼩児四肢疼痛発作症の 

診断基準の確⽴と患者調査研究班」 
研究代表者 ⾼橋 勉 (秋⽥⼤学 ⼩児科学) 

疫学調査担当 野⼝ 篤⼦(秋⽥⼤学 ⼩児科学) 
「難治性疾患の継続的な疫学データの収集・解析に関する研究」 

研究代表者 中村 好⼀ (⾃治医科⼤学 公衆衛⽣学) 
 

⼩児四肢疼痛発作症の全国疫学調査 ⼀次調査の再依頼 
 
拝啓 時下、益々ご清祥のこととお慶び申し上げます。 

過⽇、⼩児四肢疼痛発作症の全国疫学調査へのご協⼒をお願いいたしましたが、未だご回答を確
認できておりませんので、再度のご依頼を申し上げます。 

本調査は、厚⽣労働省「新規の⼩児期の疼痛疾患である⼩児四肢疼痛発作症の診断基準の確⽴と
患者調査研究」班の研究の⼀環として、厚⽣労働省「難治性疾患の継続的な疫学データの収集・解
析に関する研究」班と共同で実施しております。 

⼩児四肢疼痛発作症は、明らかな基礎疾患がないにもかかわらず乳幼児期から周期性四肢⼤関
節疼痛を⽣じる疾患です。⼩児四肢疼痛発作症の患者数と臨床疫学特性について最新の情報を把
握するため、また、別途進⾏している治療薬開発に向けた基礎情報を得るため、本調査へのご理
解とご協⼒をお願いいたします。本調査に関連しまして、⼩児四肢疼痛発作症に該当しうる症例
について、遺伝⼦解析を実施する予定であり、研究成果発表へのご協⼒をお願いすることもあり
ます。 

 
1) 同封の診断基準を参考に、2017 年から 2019 年 3 年間（2017 年 1 ⽉ 1 ⽇〜2019 年 12 ⽉ 31 

⽇）の貴診療科における⼩児四肢疼痛発作症受診患者数（初診・再診を問わず、総ての⼩児四肢
疼痛発作症患者が対象）を同封の葉書にご記⼊の上、2020 年 4 ⽉ 10 ⽇（⾦）までにご返送
ください。 

2) 該当する患者がいない場合も、全国の患者数推計に必要ですので、「1.なし」に○をつけてご返
送ください。 

3) 該当する患者「あり」の場合は、後⽇個⼈票をお送りいたします（最近数年間の⼩児四肢疼痛発
作症症例についてご報告をお願いする予定です）。あわせてご協⼒くださいますよう重ねてお願
い申し上げます。 
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ご提供をお願いする情報は「匿名化された既存情報」のため、対象患者からの同意取得および貴
施設倫理委員会での審査は必ずしも必要ではありません。本調査は、情報の提供先である秋⽥⼤学
⼤学院医学系研究科の倫理委員会の承認を得て実施しています。 

本状と⾏き違いにご回答をいただいている場合には、失礼をお許しください。また、ご不明の点
がございましたら下記までお問い合わせください。御多忙のところ恐縮ですが、何卒ご協⼒のほど
お願い申し上げます。 

敬具 
 

全国疫学調査事務局・臨床事項に関する問い合わせ先  
 〒010-8543 秋⽥県秋⽥市本道 1-1-1 

秋⽥⼤学⼤学院医学研究科 ⼩児科学 
「新規の⼩児期の疼痛疾患である⼩児四肢疼痛発作症の 

診断基準の確⽴と患者調査研究班」 
事務局 野⼝ 篤⼦ 

電 話 ： 018-884-6159 F A X ： 018-836-2620 
E-mail : pediatr@med.akita-u.ac.jp 
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 2-a：二次調査の依頼状 

 

 

2020 年 4 ⽉ 
○○ ○○ 先⽣御侍史 
 

厚⽣労働科学研究費補助⾦ 難治性疾患等政策研究事業 
「新規の⼩児期の疼痛疾患である⼩児四肢疼痛発作症の 

診断基準の確⽴と患者調査研究班」 
研究代表者 ⾼橋 勉 (秋⽥⼤学 ⼩児科学) 

疫学調査担当 野⼝ 篤⼦(秋⽥⼤学 ⼩児科学) 
「難治性疾患の継続的な疫学データの収集・解析に関する研究」 

研究代表者 中村 好⼀ (⾃治医科⼤学 公衆衛⽣学) 
 

⼩児四肢疼痛発作症の全国疫学調査 ⼆次調査のお願い 
 
拝啓 時下、益々ご清祥のこととお慶び申し上げます。 

先般、⼩児四肢疼痛発作症の全国疫学調査（⼀次調査）につきまして、貴診療科へご協⼒をお願
い申し上げましたところ、ご多忙中にも関わらずご回答をいただき誠にありがとうございました。
ご回答に基づきまして、⼆次調査個⼈票を同封致しました。重ねてのお願いで誠に恐縮でございま
すが、下記についてご協⼒をお願い申し上げます。 

 
1) ⼀次調査でご報告いただいた⼩児四肢疼痛発作症患者（2017 年 1 ⽉ 1 ⽇から 2019 年 12 ⽉

31 ⽇ 3 年間に貴科を受診した総ての患者）について、同封の個⼈票にご記⼊ください（「抽出
状況調査票」もご参照ください）。 

2) 「個⼈票」は、2020 年 6 ⽉ 30 ⽇までに返信⽤封筒にてご返送下さい。 
3) 匿名化のため、 
・ 貴院カルテ番号は、同封の【「調査対象者番号」と「カルテ番号」の対応表】にご記⼊くださ

い。 
・ 個⼈票には、対応する「調査対象者番号」のみご記⼊下さい。 

なお、対応表は、貴院にて鍵のかかる場所に 2021 年 3 ⽉末⽇まで保管下さい。保管期間を
過ぎましたら、シュレッダーにかけるなどお取り扱いにご注意の上、破棄いただきますようお
願いいたします。 

 
ご提供をお願いする情報は「匿名化された既存情報」です。現⾏の倫理指針によると、対象患

者からの同意取得および貴施設倫理委員会での審査は必ずしも要しませんが、ご提供いただく既
存情報の内容について、貴施設の所属⻑に把握いただくことが必要です。 
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本調査は、情報の提供先である秋⽥⼤学⼤学院医学系研究科の倫理委員会の承認を得て実施し
ています。ご不明の点がございましたら下記までお問い合わせください。御多忙のところ恐縮で
すが、何卒ご協⼒のほどお願い申し上げます。 

敬具 
 

全国疫学調査事務局・臨床事項に関する問い合わせ先  
 〒010-8543 秋⽥県秋⽥市本道 1-1-1 

秋⽥⼤学⼤学院医学研究科 ⼩児科学 
「新規の⼩児期の疼痛疾患である⼩児四肢疼痛発作症の 

診断基準の確⽴と患者調査研究班」 
事務局 野⼝ 篤⼦ 

電 話 ： 018-884-6159 F A X ： 018-836-2620 
E-mail : pediatr@med.akita-u.ac.jp 
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 2-b：二次調査票 
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 3-a：対象者とカルテ番号の対応表 

 

 

⼩児四肢疼痛発作症 全国疫学調査 
【 ⼆次調査個⼈票の「調査対象者番号」と「カルテ番号」の対応表 】 

 
記載者ご⽒名          ｢⼆次調査個⼈票」投函⽇：2020 年    ⽉    ⽇ 
 
調査対象者

番号 
カルテ番号 氏名 

1   

2   

3   

4   

5   

6   

7   

8   

9   

10   

11   

12   

13   

14   

15   

 
※この通し番号を、⼆次調査個⼈票の「調査対象者番号」欄にご記⼊下さい。 

この対応表は、個⼈票の記⼊内容について後⽇お問い合わせさせていただく必要が⽣じた場合に、
カルテ番号を同定するために必要となります。2021 年 3 ⽉末⽇まで、鍵のかかる場所に保管下さ
い。保管期間を過ぎましたら、シュレッダーにかけるなどお取り扱いにご注意の上、破棄いただき
ますようお願いいたします。 

 

医療機関控え
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 3-b：情報公開文書 

 

⼩児四肢疼痛発作症の患者様へのお知らせとお願い 
 

当院は、厚⽣労働省の研究班が実施する「全国疫学調査」に協⼒しております。得られた成果は、
病気の予防や診断・治療の向上に役⽴てたいと考えております。 

このため、⼩児四肢疼痛発作症で受診中の患者様のうち、2019 年の期間に診断された⽅につい
て、調査へのご協⼒とご理解をお願い申し上げます。 

 
【ご協⼒いただきたいこと】 

● あなたの病気に関する診療情報（カルテに記載されている検査結果など）を、調査のために使
わせてください。 
 

【ご協⼒にあたり、ご理解いただきたいこと】 
● あなた個⼈に、お電話などで直接問い合わせることは⼀切ありません。 

調査は、あなたの主治医が、カルテに記載されている検査結果などを、所定の調査票に記⼊する
ことにより⾏います。調査票は、この調査を担当している秋⽥⼤学⼤学院医学研究科へ送られます。 
 
● あなた個⼈の情報は、厳重に管理します。 

調査票には、あなたの「性別、⽣年⽉（⽇は除く）、居住地（都道府県まで）」を記載します。し
かし、「カルテ番号、⽒名、住所、電話番号」など、個⼈を特定できる情報は記載しません。 

調査票の内容は、プライバシー保護のため、個⼈が特定できないような単なる数字の情報に置き
換えて集計します。調査結果を公表する場合も、個⼈名が出ることはありません。 
 
● この調査に関してご質問などございましたら、主治医または下記までお問い合わせ下さい。 

全国疫学調査事務局   〒010-8543 秋⽥市本道 1-1-1  
 秋⽥⼤学医学部医学系研究科⼩児科学医局 
電話：018-884-6159  FAX：0180836-2620 

 
厚⽣労働科学研究費補助⾦ 難治性疾患政策研究事業 

「新規の⼩児期の疼痛疾患である⼩児四肢疼痛発作症の 
診断基準の確⽴と患者調査研究班」 

研究代表者 ⾼橋 勉 (秋⽥⼤学医学部医学系研究科⼩児科教授) 
疫学調査担当 野⼝篤⼦(同 助教) 

「難治性疾患の継続的な疫学データの収集・解析に関する研究」 
研究代表者 中村 好⼀ (⾃治医科⼤学 公衆衛⽣学) 
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