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Ａ. 研究目的  

自己炎症性疾患は、自然免疫系遺伝子異

常を原因とし、全身炎症や多臓器障害を

呈する稀少疾患群である。平成 29-令和

元年度“自己炎症性疾患とその類縁疾患

の全国診療体制整備、重症度分類、診療

ガイドライン確立に関する研究”班で、

診療体制整備、患者登録システム構築、

診療ガイドライン/フローチャートの作

成・改訂、を行った。具体的には、①

2017年 12月 Mindsベースの自己炎症性

疾患診療ガイドライン 2017発刊、②日

本免疫不全・自己炎症学会（JSIAD）と

連携し保険診療による遺伝子検査体制整

備、③WEBに医師への相談窓口を開設、

④保険未収載遺伝子の研究による遺伝子

解析系の構築を開始、⑤難病プラットフ

ォームでの患者登録体制を構築、⑥Blau

症候群、クリオピリン関連周期熱症候群

で実数把握の完了、⑦慢性再発性多発性

研究要旨 

自己炎症性疾患は、自然免疫関連遺伝子異常を主たる原因とし、全身炎症や多臓器

障害を呈する稀少疾患群である。本研究では自己炎症性疾患の診療において質の高

い医療の提供することを目的として、今年度は以下の 4つを行った。 

1）診療体制整備・移行期医療の指針作成、2）患者登録システムの推進・全国調査、

3）診療ガイドライン/フローチャート作成 4) 遺伝子検査の臨床的妥当性、有用性

の評価と遺伝子診断に関する研究 

研究要旨 

自己炎症性疾患は、自然免疫関連遺伝子異常を主たる原因とし、全身炎症や多臓器

障害を呈する稀少疾患群である。本研究では自己炎症性疾患の診療において質の高

い医療を提供することを目的として、今年度も継続して主に以下の 3 つを行った。 

1）診療体制整備、移行期医療の指針作成、関連研究との連携、2）患者登録システム

の推進・全国調査、3）診療ガイドライン/フローチャート作成、遺伝子検査の臨床

的妥当性、有用性の評価と遺伝子診断に関する研究 



 

骨髄炎では全国疫学調査を開始、⑧エビ

デンスの乏しい超稀少疾患での診療フロ

ーチャート作成、を行った。しかし、ガ

イドライン未整備疾患の存在、保険診療

未対応遺伝子の解析体制の未完成、患者

登録・非遺伝性疾患の全国疫学調査等が

未達成である。以上の問題を解消また新

しい課題に取り組むべく、１）保険診療

で行えない同疾患の遺伝子解析体制構

築、２）国際遺伝子診断ガイドラインを

基に本邦の遺伝子診断ガイドライン作

成、３）保険収載・未収載ともに対応可

能な遺伝子診断体制の整備、４）難病プ

ラットフォームによる患者登録、５）新

規疾患を含めた診療ガイドライン/フロー

チャート作成・改訂、６）移行期医療指

針の提案、７）各成果の自己炎症性疾患

WEBサイト掲載による疾患啓発、を行

う。さらに難病プラットフォームを活用

し、患者アンメットニーズ等のエビデン

スを前方視的に集積、診療ガイドライン/

フローチャートへ反映させる。 

本研究の特色・独創的な点として、地域

の拠点病院に所属する自己炎症性疾患専

門小児科・内科・皮膚科医師等と疫学統

計の専門家が研究分担者として加わって

いる。これにより地域に根ざした小児か

ら成人まで対応する診療体制とエビデン

スに基づいた診療ガイドイラン/フローチ

ャートの作成が可能である。また患者情

報・検体により、他の横断的・探索的・

創薬の研究班と連携し、自己炎症性疾患

の診療エビデンスの構築のみならず、自

然科学の発展に寄与する。このような包

括的研究は国内・国外を通して存在せ

ず、国民に対する質の高い医療の提供が

期待できる。 

 

Ｂ. 研究方法 

今年度、本研究では以下の 3つを行った。 

1）診療体制整備、移行期医療の指針作成、

関連研究との連携、2）患者登録システム

の推進・全国調査、3）診療ガイドライン

/フローチャート作成 、遺伝子検査の臨

床的妥当性、有用性の評価と遺伝子診断

に関する研究。  

 

（倫理面への配慮） 

1）患児及びその家族の遺伝子解析の取扱

に際しては、“人を対象とする生命科学・

医学系研究に関する倫理指針”及び文部

科学省研究振興局長通知に定める細則に

沿い、提供者その家族血縁者その他の関

係者の人権及び利益の保護について十分

配慮しながら研究する。 

2）本研究は生体試料の採取をともなう研

究であり、また患者登録において患者臨

床情報等を扱う。よって個人情報保護を

厳密に扱う必要があり、“人を対象とする

生命科学・医学系研究に関する倫理指針”

を遵守し研究計画を遂行する。 

 

Ｃ. 研究結果 

１）自己炎症性疾患の診療体制の整備、移

行期医療に関する研究 

日本免疫不全・自己炎症学会と連携して、

保険診療による遺伝子解析結果に対して

専門家として結果解釈コメント付けや、

結果問い合わせに対するサポート体制を

継続した(年間約 800 件)。また WEB での

医師からの患者相談、コンサルト事業を

継続して行った(年間約 100 件)。小児・

成人をシームレスに診療できる体制構築

のため、Blau 症候群の移行医療指針を作

成した(資料 1)。遺伝子変異を認めない自

己炎症性疾患患者におけるⅠ型インター

フェロン関連遺伝子の発現上昇を約半数

の患者に認め、病態への関与や将来的に

Ⅰ型インターフェロンが治療ターゲット

になる可能性が示唆された（ Front 

Immunol, 2022）。コルヒチン抵抗性また



 

は不耐性の家族性地中海熱患者を対象に、

トシリズマブの二重盲検無作為化並行群

間比較試験とそれに続く非盲検延長試験

を実施した。主要評価項目は、24 週間の

治療期間中の発熱発作の発生回数とした。

前試験では主要評価項目を達成できなか

ったが，トシリズマブの長期投与におけ

る有効性と安全性が確認された（Clin 

Exp Rheumatol, 2022）。中條-西村症候群・

AGS・STING 異常症(SAVI)を対象としたバ

リシチニブ(JAK 阻害薬）の治験を行い、

有効性及び安全性について報告した

（Pediatr Rheumatol, in press）。 

また、アンメットニーズを拾い把握する

ため、厚生労働省“難治性・希少免疫疾患

におけるアンメットニーズの把握とその

解決に向けた研究”班（代表、宮前多佳子）

と連携して調査票の検討等を行った。自

己炎症性疾患の患者会の協力の下、患者

会に寄せられた相談事例について、国際

生活機能分類（ICF）の概念を導入し、ICF

における生活機能モデルの構成要素であ

る、「身体機能・身体構造」、「活動」、「参

加」のドメインを念頭に、ICFの分類コー

ドを対応させ、相談事例の客観的評価を

試みた。その結果、「身体機能」、「活動」、

「参加」のそれぞれのドメインの項目と

の関連が認められた（資料 2）。 

 

２）患者登録システムの推進・全国調査 

引き続き難病プラットフォームへの患者

登録を継続して行っている。CDC42異常症

の本邦全 2名ならびに病態として、CDC42

異常症が家族性地中海熱の責任遺伝子で

ある MEFV（蛋白名パイリン）と関連して

いることを報告した(J Exp Med,2022)。

ROSAH症候群の国際共同研究を行い、世界

で 27名、本邦にも 1名の患者が確認され

た（Ann Rheum Dis, 2022）。慢性再発性

多発性骨髄炎の全国調査を継続し、1次調

査で 289 症例の回答があり、二次調査で

250症例のデータが集まり、最終的に 205

症例で解析を行った。本邦に於ける推定

患者数は 434 症例であった（論文投稿準

備中）。クリオピリン関連周期熱症候群の

全国調査も継続して行い、103名の臨床デ

ータの解析が終了した（論文投稿中）。ま

た、A20ハプロ不全症の全国調査も順調に

行われ、本邦に約 60名弱の患者が確認さ

れ、44 症例の臨床情報が収集された（現

在データ解析中）。その他、AGS など全国

調査を開始準備中である。 

 

３）診療ガイドライン/フローチャート作

成 

化膿性関節炎・壊疽性膿皮症・ざ瘡症候

群（PAPA症候群）、中條・西村症候群、A20

ハプロ不全症、家族性地中海熱、周期性発

熱・アフタ性口内炎・咽頭炎・リンパ節炎

症候群（PFAPA症候群）の診療ガイドライ

ン作成ならびに改訂作業を行った。Minds

に準拠し、患者及びその家族も参加した

（資料 3）。それぞれの疾患における推奨

文案が完成した。CDC42 異常症、SPENCDI

の診療フローチャートが完成した（資料

4）。ADA2 欠損症の国際共同研究である

International Consensus Statement の

作成に加わり、論文投稿中である。前研究

班から引き続き作成した診断基準、診療

フローチャートについて日本免疫不全・

自己炎症学会ホームページへの掲載

手続き中である。 



 

 

Ｄ. 考察                   

自己炎症性疾患の診療体制の整備をす

すめ、引き続き JSIAD と連携して遺伝子

解析結果に対して専門グループによるサ

ポートや、WEB での医師からの患者相談、

コンサルト事業を継続する。小児・成人を

シームレスに診療するための移行医療指

針の作成を行うことができ、全国調査に

関しても順調に進行中である。現在、難病

プラットフォームへの患者登録も順次行

うことができた。診療ガイドライン作成、

改訂についても順調に進行し、骨子は完

成した。 

 

Ｅ：結論 

1）診療体制整備、移行期医療の指針作成、

関連研究との連携に関して、2）患者登録

システムの推進・全国調査、3）診療ガイ

ドライン/フローチャート作成に関して、

令和 4年度もほぼ予定通りに行われた。 

 

F. 健康危険情報 

特記すべき事項はない。 
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研究要旨 

自己炎症性疾患は、自然免疫関連遺伝子異常を主たる原因とし、全身炎症や多臓

器障害を呈する稀少疾患群である。日本免疫不全・自己炎症学会（JSIAD）と連

携、保険診療による遺伝子解析体制を整備し、専門グループによる遺伝子変異を解

釈する遺伝子診断体制構築を継続して進める必要がある。また、JSIADと連携、

WEBでの医師からの患者相談、コンサルト事業を推進する。地域に根ざした小児か

ら成人まで対応する診療の実現のため、自己炎症性疾患の移行期医療ガイドの作成

を目指す。 

今年度も引き続き JSIADと連携して、保険診療による遺伝子解析結果に対して専

門グループによるサポートや、WEBでの医師からの患者相談、コンサルト事業を継

続して行った。小児・成人をシームレスに診療できる体制構築のため、Blau症候

群の移行医療指針案を作成した。また、Ⅰ型インターフェロン症、A20ハプロ不全

症に関する論文報告を行った、また、コルヒチン抵抗性または不耐性の家族性地中

海熱患者を対象に、トシリズマブの医師主導治験、中條-西村症候群・AGS・STING

異常症(SAVI)を対象としたバリシチニブ(JAK 阻害薬）の治験を行った。厚生労働

省“難治性・希少免疫疾患におけるアンメットニーズの把握とその解決に向けた研

究”班と連携して、患者調査を行った。 



 

Ａ. 研究目的 

自己炎症性疾患は、自然免疫関連遺伝

子異常を主たる原因とし、全身炎症や多

臓器障害を呈する稀少疾患群である。日

本免疫不全・自己炎症学会（JSIAD）と連

携、保険診療による遺伝子解析体制を整

備し、専門グループによる遺伝子変異を

解釈する遺伝子診断体制構築を継続して

進める必要がある。地域に根ざした小児

から成人まで対応する診療の実現のため、

自己炎症性疾患の移行期医療ガイドの作

成を目指す。また患者アンメットニーズ

を拾い上げるため検討を他の研究班と連

携して行う。 

 

Ｂ. 研究方法 

JSIADと連携して保険診療による遺伝子解

析体制を整備し、専門グループによる遺伝

子変異を解釈する遺伝子診断体制構築を

継続して進める。自己炎症性疾患の移行医

療の指針案を作成する。厚生労働省“難治

性・希少免疫疾患におけるアンメットニ

ーズの把握とその解決に向けた研究”班

と連携して患者QOL調査を行う。 

 

（倫理面への配慮） 

患児及びその家族の遺伝子解析の取扱に

際しては、“人を対象とする生命科学・医

学系研究に関する倫理指針”及び文部科

学省研究振興局長通知に定める細則に沿

い、提供者その家族血縁者その他の関係

者の人権及び利益の保護について十分配

慮しながら研究する。 

 

Ｃ. 研究結果 

日本免疫不全・自己炎症学会と連携して、

保険診療による遺伝子解析結果に対して

専門家として結果解釈コメント付けや、

結果問い合わせに対するサポート体制を

継続した。また WEB での医師からの患者

相談、コンサルト事業を継続して行った。

小児・成人をシームレスに診療できる体

制構築のため、Blau 症候群の移行医療指

針を作成した（資料１）。遺伝子変異を認

めない自己炎症性疾患患者におけるⅠ型

インターフェロン関連遺伝子の発現上昇

を約半数の患者に認め、病態への関与や

将来的にⅠ型インターフェロンが治療タ

ーゲットになる可能性が示唆された

（Front Immunol,2022）。コルヒチン抵抗

性または不耐性の家族性地中海熱患者を

対象に、トシリズマブの二重盲検無作為

化並行群間比較試験とそれに続く非盲検

延長試験を実施した。主要評価項目は、24

週間の治療期間中の発熱発作の発生回数

とした。前試験では主要評価項目を達成

できなかったが，トシリズマブの長期投

与における有効性と安全性が確認された

（Clin Exp Rheumatol,2022）。中條-西村

症候群・AGS・STING 異常症(SAVI)を対象

としたバリシチニブ(JAK 阻害薬）の治験

を行い、有効性及び安全性について報告

した（Pediatr Rheumatol, in press）。 

また、アンメットニーズを拾い把握する

ため、厚生労働省“難治性・希少免疫疾患

におけるアンメットニーズの把握とその

解決に向けた研究”班（代表、宮前多佳子）

と連携して調査票の検討等を行った。自

己炎症性疾患の患者会の協力の下、患者

会に寄せられた相談事例について、国際



 

生活機能分類（ICF）の概念を導入し、ICF

における生活機能モデルの構成要素であ

る、「身体機能・身体構造」、「活動」、「参

加」のドメインを念頭に、ICFの分類コー

ドを対応させ、相談事例の客観的評価を

試みた。その結果、「身体機能」、「活動」、

「参加」のそれぞれのドメインの項目と

の関連が認められた（資料 2）。 

 

Ｄ. 考察                   

 昨年度に引き続き JSIAD と連携して、

保険診療による遺伝子解析結果に対して

専門グループによるサポートや、WEBでの

医師からの患者相談、コンサルト事業を

行うことができた。移行期医療に関する 3

つのガイドが予定通り作成された。また、

家族性地中海熱、A20 ハプロ不全症に関し

て、診断や治療において診療に直結する

論文報告を行うことができた。 

 

Ｅ. 結論 

 JSIAD と連携して自己炎症性疾患の診

療サポートを行い、移行期医療の指針作

成や診断や治療に関する論文報告をする

ことにより、本邦の自己炎症性疾患の診

療体制の整備に貢献した。また今後患者

QOL調査を進めていく。 
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学術集会  2022.10.14-16（新潟

/WEB・Hybrid開催） 

7. 西小森隆太, 石井泰子, 多喜田保志, 

西川厚嗣, 金澤伸雄. I 型インター

フ ェ ロ ン 関 連 自 己 炎 症 性 疾 患

(NNS/CANDLE、SAVI、及び AGS)を有す

る日本人患者を対象としたバリシチ

ニブの有効性及び安全性. 第 31回日

本小児リウマチ学会総会・学術集会 

2022.10.14-16（新潟/WEB・Hybrid開

催） 

 

G. 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 

 

 

 



 

厚生労働科学研究費補助金（難治性政策研究事業） 
分担研究報告書 

 
自己炎症性疾患の患者登録システムの推進、全国調査に関する研究 

 

研究代表者 西小森隆太 久留米大学・医学部・教授 

研究分担者 井澤和司  京都大学・大学院医学研究科・助教 

研究分担者 石村匡崇  九州大学・周産期・小児医療学講座・講師 

研究分担者 井田弘明  久留米大学・医学部・教授 

研究分担者 伊藤秀一  横浜市立大学・医学部・教授 

研究分担者 今井耕輔  防衛医科大学校・医学教育部医学科・教授 

研究分担者 大西秀典  東海国立大学機構・岐阜大学大学院医学系研究科・教授 

研究分担者 岡田 賢  広島大学・大学院医系科学研究科・教授 

研究分担者 小原 收  公益財団法人かずさ DNA 研究所・ゲノム事業推進部・副所長兼部長 

研究分担者 金澤伸雄  兵庫医科大学・医学部・教授  

研究分担者 金兼弘和  東京医科歯科大学・大学院医歯学総合研究科・寄附講座教授 

研究分担者 河合利尚  国立成育医療研究センター・免疫科・診療部長 

研究分担者 川上 純  長崎大学・大学院医歯薬学総合研究科・教授 

研究分担者 神戸直智  京都大学・医学研究科・准教授 

研究分担者 岸田 大  信州大学・医学部附属病院・講師 

研究分担者 笹原洋二  東北大学・大学院医学系研究科・准教授 

研究分担者 杉浦一充  藤田医科大学・医学部・教授 

研究分担者 高田英俊  筑波大学・医学医療系・教授 

研究分担者 武井修治  鹿児島大学・大学院医歯学総合研究科・客員研究員 

研究分担者 日衛嶋栄太郎 京都大学医学部附属病院・大学院医学研究科・特定病院助教 

研究分担者 平家俊男  京都大学・大学院医学研究科・名誉教授 

研究分担者 右田清志  福島県立医科大学・医学部・主任教授 

研究分担者 宮前多佳子  東京女子医科大学・医学部・准教授 

研究分担者 向井知之  川崎医科大学・医学部・教授 

研究分担者 盛一享德  国立成育医療研究センター・研究所 小児慢性特定疾病情報室・室

長 

研究分担者 森尾友宏  東京医科歯科大学・大学院医歯学総合科・教授 

研究分担者 八角高裕  京都大学・大学院医学研究科・准教授 

研究分担者 山田雅文  北海道大学・大学院医学研究院・招へい教員 客員教授 

研究分担者 和田泰三  金沢大学・医薬保健研究域医学系・教授 

 

 

研究協力者 森 雅亮 東京医科歯科大学･大学院医歯学総合研究科･寄附講座非常勤教授 

研究協力者 桐野洋平 横浜市立大学・大学院医学研究科・講師 

研究協力者 村上良子 大阪大学・微生物病研究所・特任教授 

研究協力者 井上徳光 和歌山県立医科大学・教授 

研究協力者 田中征治 久留米大学・医学部・講師 

研究協力者 後藤憲志 久留米大学・医学部・講師 

研究協力者 屋宮清仁 久留米大学・医学部・助教 

研究協力者 荒木潤一郎 久留米大学・医学部・助教 

研究協力者 日吉祐介 久留米大学・医学部・助教 

研究協力者 島 さほ 久留米大学・医学部・助教 



 

研究協力者 北城恵史郎 久留米大学・医学部・助教 

研究協力者 井手水紀 久留米大学・大学院医学研究科・大学院生 

研究協力者 山崎聡士 久留米大学医療センター・准教授 

研究協力者 東口素子 京都大学・大学院医学研究科・大学院生 

研究協力者 加藤健太郎 京都大学・大学院医学研究科・大学院生 

研究協力者 本田吉孝 京都大学・大学院医学研究科・特定助教 

研究協力者 仁平寛士 京都大学・大学院医学研究科・医員 

研究協力者 伊佐真彦 京都大学・大学院医学研究科・医員 

研究協力者 前田由可子 京都大学・大学院医学研究科・大学院生 

研究協力者 宮本尚幸 京都大学・大学院医学研究科・大学院生 

研究協力者 青木茉莉子  京都大学・大学院医学研究科・大学院生 

研究協力者 畑中彩李   京都大学・大学院医学研究科・大学院生 

研究協力者 平田惟子   京都大学・大学院医学研究科・大学院生 

研究協力者 荻野 諒   京都大学・大学院医学研究科・大学院生 

研究協力者 岩田直也   京都大学・大学院医学研究科・大学院生 

研究協力者 粟屋美絵   京都大学・医学部附属病院・非常勤医師 

研究協力者 江口克秀 九州大学・九州大学病院・助教 

研究協力者 園田素史 九州大学・九州大学病院・助教 

研究協力者 木下恵志郎 九州大学・大学院医学研究院・大学院生 

研究協力者 矢田裕太郎 九州大学・大学院医学研究院・大学院生 

研究協力者 足立俊一 九州大学・九州大学病院・医員 

研究協力者 白木真由香 岐阜大学・医学部附属病院・医員 

研究協力者 門脇紗織 岐阜大学・医学部附属病院・医員 

研究協力者 三輪友紀 岐阜大学・医学部附属病院・医員 

研究協力者 土居岳彦 広島大学・大学院医系科学研究科・助教 

研究協力者 溝口洋子 広島大学・大学院医系科学研究科・助教 

研究協力者 津村弥来 広島大学・大学院医系科学研究科・研究員 

研究協力者 佐倉文祥 広島大学・大学院医系科学研究科・大学院生 

研究協力者 江藤昌平 広島大学・大学院医系科学研究科・大学院生 

研究協力者 野間康輔 広島大学・大学院医系科学研究科・大学院生 

研究協力者 内海孝法 広島大学・大学院医系科学研究科・大学院生 

研究協力者 谷口真紀 広島大学・大学院医系科学研究科・大学院生 

研究協力者 芦原康介 広島大学・大学院医系科学研究科・大学院生 

研究協力者 金城紀子 琉球大学・大学院医学研究科・助教 

研究協力者 石川智朗 奈良県立医科大学・助教 

研究協力者 葉山惟大 日本大学・医学部板橋病院・助教 

研究協力者 国本佳代 和歌山県立医科大学・講師 

研究協力者 村田顕也 和歌山県立医科大学・教授 

研究協力者 原 知之 和歌山県立医科大学・医学部・大学院生 

研究協力者 北 佳奈子 兵庫医科大学・医学部・大学院生 

研究協力者 高瀬真由 兵庫医科大学・医学部・大学院生 

研究協力者 小野寺雅史 国立成育医療研究センター・遺伝子細胞治療推進センター・センタ

ー長 

研究協力者 内山 徹 国立成育医療研究センター・研究所成育遺伝研究部・室長 

研究協力者 石川尊士 国立成育医療研究センター・小児内科系専門診療部免疫科・医員 

研究協力者 古賀智裕 長崎大学・大学院医歯薬学総合研究科・助教 

研究協力者 遠藤友志郎 長崎大学・大学院医歯薬学総合研究科・医員 

研究協力者 伊藤莉子 京都大学・大学院医学研究科・大学院生 

研究協力者 村岡勇貴 京都大学・大学院医学研究科・助教 

研究協力者 松田智子 関西医科大学・助教 

研究協力者 北浦次郎 順天堂大学・大学院医学研究科アトピー疾患研究センター・先任准



 

教授 

研究協力者 市川貴規 信州大学・医学部附属病院・助教 

研究協力者 中野智太 東北大学病院・特任助手  

研究協力者 佐藤大地 東北大学・大学院医学系研究科・大学院生 

研究協力者 福島紘子 筑波大学・医学医療系・講師 

研究協力者 今川和生 筑波大学・医学医療系・講師 

研究協力者 山﨑雄一 鹿児島大学病院・小児診療センター・講師 

研究協力者 野々山恵章 防衛医科大学校・名誉教授 

研究協力者 関中悠仁 防衛医科大学校・医員 

研究協力者 関中佳奈子 防衛医科大学校・医員 

研究協力者 武 純也 防衛医科大学校・小児科学講座・研究科学生 

研究協力者 萩原秀俊 防衛医科大学校・小児科学講座・研究科学生 

研究協力者 廣瀬 文 防衛医科大学校・小児科学講座・研究科学生 

研究協力者 佐藤秀三 福島県立医科大学・医学部・講師 

研究協力者 川邉紀章 岡山大学・大学院医歯薬学総合研究科・准教授 

研究協力者 守田吉孝 川崎医科大学・医学部・教授 

研究協力者 清水正樹 東京医科歯科大学・大学院医歯学総合研究科・寄附講座講師 

研究協力者 尾崎富美子 東京医科歯科大学・大学院医歯学総合研究科・特任助教 

研究協力者 井上健斗 東京医科歯科大学・大学院医歯学総合研究科・大学院生 

研究協力者 友政 弾 東京医科歯科大学・大学院医歯学総合研究科・大学院生 

研究協力者 竹崎俊一郎 北海道大学病院・医員 

研究協力者 植木将弘 北海道大学病院・医員 

研究協力者 信田大喜子 北海道大学・大学院医学院・大学院生 

研究協力者 大畑央樹 北海道大学・大学院医学院・大学院生 

研究協力者 ｼｪｲﾏ ｱﾌﾞﾄﾞﾗﾌﾞ 北海道大学・大学院医学院・助教 

研究協力者 松田裕介 金沢大学・医薬保健研究域医学系・助教 

研究協力者 東馬智子 金沢大学附属病院・助教 

研究協力者 白橋徹志郎 金沢大学附属病院・医員 

研究協力者 宮澤英恵 金沢大学附属病院・医員 

 

研究要旨 

自己炎症性疾患は、自然免疫系遺伝子異常を原因とし、全身炎症や多臓器障害を呈

する稀少疾患群である。前研究班で難病プラットフォームを基盤として患者登録シ

ステムが作成されたがまだ本格的には開始されておらず、全国疫学調査等は未達成

であった。本研究班では、難病プラットフォームによる患者登録の推進、主要な自

己炎症性疾患に関する全国調査を行うこととした。 

今年度も引き続き、難病プラットフォームへの患者登録を継続して行った。CDC42異

常症の本邦全 2 名ならびに病態解明に関する報告、ROSAH 症候群の国際共同研究の

報告を行った。また、慢性再発性多発性骨髄炎、クリオピリン関連周期熱症候群、

A20ハプロ不全症の全国調査を継続して行った。 

 



 

Ａ. 研究目的 

自己炎症性疾患は、自然免疫系遺伝子

異常を原因とし、全身炎症や多臓器障害

を呈する稀少疾患群である。前研究班で

難病プラットフォームを基盤として患者

登録システムが作成されたがまだ本格的

には開始されておらず、全国疫学調査等

は未達成であった。本研究班では、難病プ

ラットフォームによる患者登録の推進、

主要な自己炎症性疾患に関する全国調査

を行うこととした。患者登録ならびに患

者調査により本邦におけるエビデンスを

集積し、診療ガイドライン/診療フローチ

ャートの作成・改訂が可能となる。 

 

Ｂ. 研究方法 

 難病プラットフォームへの患者登録を

推進する。慢性再発性多発性骨髄炎の実

態調査として、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”（代表：中村好一）と連携、全

国疫学調査を3年間で行う。クリオピリン

関連周期熱症候群、A20ハプロ不全症の全

国調査を行う。 

 

（倫理面への配慮） 

1）患児及びその家族の遺伝子解析の取扱

に際しては、“人を対象とする生命科学・

医学系研究に関する倫理指針”及び文部

科学省研究振興局長通知に定める細則に

沿い、提供者その家族血縁者その他の関

係者の人権及び利益の保護について十分

配慮しながら研究する。 

2）本研究は生体試料の採取をともなう研

究であり、また患者登録において患者臨

床情報等を扱う。よって個人情報保護を

厳密に扱う必要があり、“人を対象とする

生命科学・医学系研究に関する倫理指針”

を遵守し研究計画を遂行する。 

 

Ｃ. 研究結果 

難病プラットフォームへの患者登録を

継続して行った。 

CDC42 異常症の本邦全 2 名ならびに病

態として、CDC42異常症が家族性地中海熱

の責任遺伝子である MEFV（蛋白名パイリ

ン）と関連していることを報告した(J 

Exp Med,2022)。ROSAH症候群の国際共同

研究を行い、世界で 27名、本邦にも 1名

の 患 者 が 確 認 さ れ た （ Ann Rheum 

Dis,2022）。慢性再発性多発性骨髄炎の全

国調査を継続し、1次調査で 289症例の回

答があり、二次調査で 250 症例のデータ

が集まり、最終的に 205 症例で解析を行

った。本邦に於ける推定患者数は 434 症

例であった（論文投稿準備中）。クリオピ

リン関連周期熱症候群の全国調査も継続

して行い、103名の臨床データの解析が終

了した（論文投稿中）。また、A20 ハプロ

不全症の全国調査も順調に行われ、本邦

に約 60名弱の患者が確認され、44症例の

臨床情報が収集された（現在データ解析

中）。その他、AGS など全国調査を開始準

備中である。 

Ｄ. 考察                   

 難病プラットフォームへの患者登録、

全国調査に関して順調に進行中である。

また本邦における新規自己炎症性疾患の

現状を明らかにすることができた。 

 



 

Ｅ. 結論 

 患者登録の推進、全国調査等を通じて

本邦における自己炎症性疾患の現状を明

らかにすることに貢献できた。 
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研究要旨 

自己炎症性疾患は、自然免疫関連遺伝子異常を主たる原因とし、全身炎症や多臓

器障害を呈する稀少疾患群である。本分担研究の目的は、新規自己炎症性疾患の診

療ガイドライン/フローチャートの作成ならびに既存の診療ガイドラインの見直し

をおこなうことである。 

今年度は、化膿性関節炎・壊疽性膿皮症・ざ瘡症候群（PAPA症候群）、中條・西

村症候群、A20ハプロ不全症、家族性地中海熱、周期性発熱・アフタ性口内炎・咽

頭炎・リンパ節炎症候群（PFAPA症候群）の診療ガイドライン作成ならびに改訂作

業を行った。Minds に準拠し、患者及びその家族も参加した。それぞれの疾患にお

ける推奨文案が完成した。CDC42異常症、SPENCDIの診療フローチャートが完成し

た。 



 

Ａ. 研究目的 

自己炎症性疾患は、自然免疫系遺伝子

異常を原因とし、全身炎症や多臓器障害

を呈する稀少疾患群である。平成 29-令和

元年度“自己炎症性疾患とその類縁疾患

の全国診療体制整備、重症度分類、診療ガ

イドライン確立に関する研究”班で、診療

体制整備、患者登録システム構築、診療ガ

イドライン/フローチャートの作成・改訂、

を行った。しかし、診療ガイドラインや診

療フローチャート未整備の疾患が存在す

る。また自己炎症性疾患全体の国際遺伝

子診断ガイドラインが報告されているが、

本邦においてはそのような遺伝子診断ガ

イドラインは存在しない。 

本分担課題においては、未だ未整備の自

己炎症性疾患ガイドライン、診療フロー

チャートの作成、国際遺伝子診断ガイド

ラインを基に本邦のガイドライン作成、

を行うことを目的とする。 

 

Ｂ. 研究方法 

 化膿性関節炎・壊疽性膿皮症・ざ瘡症候

群（PAPA症候群）、中條・西村症候群、A20

ハプロ不全症の診療ガイドラインを作成

する。診療ガイドラインに関しての見直

しを行い、家族性地中海熱、周期性発熱・

アフタ性口内炎・咽頭炎・リンパ節炎症候

群（PFAPA症候群）に関しては改訂を行う。

疾患別の診療ガイドラインについては、

Mindsに基づいた作成を行う。国際遺伝子

診断ガイドラインを基に本邦の遺伝子診

断の手引きを作成する。新規自己炎症性

については診療フローチャートを作成す

る。 

 

（倫理面への配慮） 

1）患児及びその家族の遺伝子解析の取扱

に際しては、“人を対象とする生命科学・

医学系研究に関する倫理指針”及び文部

科学省研究振興局長通知に定める細則に

沿い、提供者その家族血縁者その他の関

係者の人権及び利益の保護について十分

配慮しながら研究する。 

2）本研究は生体試料の採取をともなう研

究であり、また患者登録において患者臨

床情報等を扱う。よって個人情報保護を

厳密に扱う必要があり、“人を対象とする

生命科学・医学系研究に関する倫理指針”

を遵守し研究計画を遂行する。 

 

Ｃ. 研究結果 

各疾患担当グループを中心に、化膿性

関節炎・壊疽性膿皮症・ざ瘡症候群（PAPA

症候群）、中條・西村症候群、A20 ハプロ

不全症、家族性地中海熱、周期性発熱・ア

フタ性口内炎・咽頭炎・リンパ節炎症候群

（PFAPA症候群）の診療ガイドライン作成

ならびに改訂作業を行った（資料３）。

Mindsに準拠し、患者及びその家族も参加

した。それぞれの疾患における推奨文案

が完成した。CDC42異常症、SPENCDIの診

療フローチャートが完成した（資料４）。

ADA2 欠損症の国際共同研究である

International Consensus Statement の

作成に加わり、論文投稿中である。 

前研究班から引き続き作成した診断基

準、診療フローチャートについては、日本

免疫不全・自己炎症学会ホームページで

公開する手続き中である。 



 

 

Ｄ. 考察                   

 今年度も予定どおり、新規診療ガイド

ラインの作成、既存診療ガイドライン改

訂作業を行うことができた。新規自己炎

症性疾患の 2 疾患において診療フローチ

ャートについても予定通り作成した。 

 

Ｅ. 結論 

 化膿性関節炎・壊疽性膿皮症・ざ瘡症候

群（PAPA症候群）、中條・西村症候群、A20

ハプロ不全症の診療ガイドラインの作成、

家族性地中海熱、周期性発熱・アフタ性口

内炎・咽頭炎・リンパ節炎症候群（PFAPA

症候群）の診療ガイドライン改訂を継続

し推奨文案が完成した。新規自己炎症性

疾患の 2 疾患に関しての診療フローチャ

ートも完成した。 
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1. 疾患名ならびに病態（小慢対策での疾病名を含む） 

ブラウ（Blau）症候群／若年発症サルコイドーシス 

 

2. 小児期における一般的な診療（概略） 

 

主として4歳以下の小児に発症し、関節炎・ぶどう膜炎・皮膚炎を３主徴とするサルコイドーシスは、

歴史的に若年発症サルコイドーシスと呼ばれてきた。その後、細胞質内でパターン認識受容体とし

て働き自然免疫システムに重要な働きをしている NOD2遺伝子に変異が同定され、今日では常染

色体顕性（優性）遺伝を示すブラウ症候群と同一の疾患として捉えられる。本症の皮疹は診断の契

機としては重要であるが、出没を繰り返し、ときに自然消退することもある。これに対して関節症状

は進行すると関節拘縮を来すことから、治療介入が求められる。また、関節症状に対する治療介入

によって、その後の眼症状の予後を失明に至らせずに改善されることが出来ると期待される。 

 

症状 

多くは 4 歳以前に何らかの臨床症状を呈するが、10 歳を過ぎてから発症する例もある。皮

膚症状が初発の例が多く、典型的には眼病変はやや遅れて 7歳〜12歳頃に発症する。皮疹、

関節症状、眼症状という順番に発症する事が多い。 

 1）皮膚症状 

自覚症状をほとんど伴わない帽針頭大〜粟粒大の常色〜赤褐色で苔癬様の充実性丘疹が多

発することが多く、増悪すると魚鱗癬様あるいは紅皮症様となることもある。鱗屑を伴う場

合と伴わない場合がある。しばしば対称性に体幹や四肢に見られ、年余にわたり出現と自然

消退を繰り返す。基本的に特に誘因なく皮疹は出現するが、BCG 接種後に皮疹から発症し

た例が報告されている。この皮疹はブラウ症候群の初発症状であることが多いものの、自覚

症状を欠き自然消退することもあるため、見逃されている可能性もある。また 20％の症例

で結節性紅斑が経過中に見られる。 

皮膚病理検査では、真皮から皮下組織にかけて多核巨細胞を伴う非乾酪性類上皮細胞肉

芽腫が存在し、周辺へのリンパ球浸潤に乏しい naked granulomaを呈する。炎症が表皮に及

んでいる所では、臨床上の鱗屑に相当する過角化を呈する。毛孔一致性の丘疹の場合には毛

包を中心とした肉芽腫が見られるが、そうでない場合も多い。 

 2）関節症状  

対称性の多関節炎が、手指や足趾などの小関節や、手・肘・膝・足などの大関節に生じ、稀

に肩にも見られる。腱鞘炎により腱鞘滑膜は腫脹し、指趾全体がソーセージ様に腫脹する例

も見られる。この腫脹は運動制限を来たすものの熱感や発赤をほとんど伴わない軟らかい

嚢腫状であることが特徴であり、関節痛や朝のこわばりなどの自覚症状に乏しい。早期には

指趾関節の可動域は失われておらず、レントゲン検査でも関節面の骨びらんや関節裂隙の

狭小化を認めない。しかしながら，指趾の中節骨関節は経過と共に次第に屈曲し、末節骨関
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節は同時に伸展位をとるため、関節リウマチのボタンホール様変形と類似した外観を呈す

る。炎症の主座は腱鞘滑膜である。関節エコーでは関節滑膜よりも強い炎症が腱鞘滑膜に目

立ち、腱鞘周囲に浮腫を来たす。経過の長い症例では、腱鞘の断裂や関節の破壊・変形・脱

臼がみられる。 

3）眼症状  

皮疹や関節症状よりも遅れて出現する。最も頻度が高いのは両側性のぶどう膜炎で、眼痛・

羞明・霧視を呈する。通常のサルコイドーシスによるぶどう膜炎に類似して、豚脂様角膜後

面沈着物、前房混濁、虹彩結節、硝子体混濁、網膜血管周囲炎、多発性網脈絡膜滲出斑、乳

頭浮腫がみられるが、虹彩後癒着、結膜炎、網膜炎、視神経萎縮など、全眼球性に及ぶ広範

囲な病変が報告されている。病変が長期にわたると 2 次性白内障や緑内障を来たし失明す

る。 

 4）発熱 

欧米の報告では 10％程度と少ないが、本邦では約半数の症例で間欠的あるいは持続的な発

熱が見られる。弛張熱の熱型を取り高熱が持続する例がある。 

5）その他の症状 

稀ではあるが、肉芽腫性間質腎炎、慢性腎不全、脳神経障害、心血管障害、間質性肺炎、リ

ンパ節炎、心外膜炎、耳下腺炎など、多彩な臓器病変が報告されている。サルコイドーシス

に特徴的な両側肺門リンパ節腫脹は認められない。 

血液学的検査もほぼ正常である。全身の炎症の程度に応じて CRP・赤沈・可溶性 IL-2受

容体が高値となることもある。リウマチ因子は陰性であるが、抗核抗体や免疫グロブリン、

補体が異常値を示すことがある。血清MMP-3値は関節炎の病勢をよく反映する。 

 

治療 

現時点では病因に基づいた特異的な治療法は確立していないため、対症療法にとどまって

いる。皮疹・関節症状から疑われた例では、3主徴が揃うまで経過を見るのではなく、視力

予後の改善のためには早期に組織診断や遺伝子診断を考慮することが望ましい。 

皮膚病変に対してはステロイド剤の外用が行われるが、かゆみがなく自然消退もあるた

め積極的な治療は必要ない。これに対して、関節や眼病変は進行性で、放置すると不可逆性

の変化を来たすため、積極的な治療が必要である。ステロイド内服によりコントロール可能

な症例が多いが、長期投与による副作用の問題が無視できず、また減量・中止による再発も

しばしば起こる。一方、週 1回のメトトレキサート 10～15 mg/m2は疾患活動性の抑制に有

効で、ステロイドの減量効果も期待できるとされる。分子生物学的製剤としては、抗 TNF-

α製剤が最も用いられており、関節症状および本症でみられる非感染性の中間部、後部又は

汎ぶどう膜炎に有用である。他にも様々な治療が試みられており、NF-κB阻害薬としてサリ

ドマイドが有効であったという報告や抗 IL-1β 抗体であるカナキヌマブが眼症状に著効し

たという報告、最近では JAK 阻害薬が有効であったとする報告も見られるが、いずれも症
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例数が限られる。 

 

3. 成人期以降も継続すべき診療（長期フォローアップ計画等も含む） 

皮膚症状は出没を繰り返しながら、ときに成人となる前に自然消退する。しかしながら、3 主徴のう

ち関節症状と眼症状は進行性であるため、継続した治療が必要になる。関節症状は、早期に

は腱鞘滑膜炎であり腱鞘周囲の浮腫が目立つが、炎症が持続すると腱鞘の断裂や関節の破

壊・変形・脱臼がみられ、関節拘縮を来す。同様に眼症状も、病変が長期にわたると 2次性

白内障や緑内障を来たし失明する。 

 

表 1 診療科と診療内容 

 小児期 成人期 主な診療内容 

主要な診療

科 

小児科 膠原病・免疫内

科 

眼科 

関節症状の評価、感染症の予防（生

物学的製剤の使用例） 

眼症状の評価 

診療連携 皮膚科 

整形外科 

リハビリテーシ

ョン科 

産婦人科 

遺伝子診療科 

皮膚症状 

関節炎進行例（関節破壊 etc）への対応 

リハビリテーション 

 

妊娠・出産 

遺伝カウンセリング 

 

4. 成人期の課題 

 

現時点では病因に基づいた特異的な治療法は確立していない。 

関節症状と眼症状は進行性であるため、継続した治療が必要になる。 

自然経過では、罹患関節の関節拘縮、ブドウ膜炎により視力低下・失明を来し、患者 QOL

の著しい低下を来す。副腎皮質ホルモンの全身投与は、関節病変、眼病変に有効であるが、

長期投与の副作用が問題となる。 

発端者が孤発例であったとしても、常染色体顕性（優性）遺伝を示す疾患であることから、挙児

希望がある際には遺伝カウンセリングが必要となる場合がある。なお，妊娠・出産に関して

は、本症特有の問題・リスク等は確認されていない。 

 

5. 社会支援（小児期、成人期） 

 

ブラウ症候群は、小児慢性特定疾患に認定されており、18 歳未満（引き続き治療が必要で
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あると認められる場合は、20 歳未満）の児童には、医療費の自己負担分の一部が助成され

る。また、本疾患は難病法の定める指定難病であるため、認定基準に該当する場合には、年

齢にかかわらず医療費の自己負担分の一部が助成される。 
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自己炎症性疾患における国際生活機能分類の概念を反映した生活の困難感と 

健康関連 QOL との関係の検討 

 

研究分担者：盛一 享德（国立成育医療研究センター研究所 小児慢性特定疾病情報室 室長） 

 

A. 研究目的 

難治性・希少免疫疾患患者では、医療の内容、質や

医療費等のアンメットメディカルニーズ(UMN)のみな

らず、食事や運動、睡眠などの日常生活、妊娠・就学

などのライフイベント等、様々な場面においてアン

メットニーズが存在すると考えられるが、その現状は

必ずしも十分に把握されていない。またわが国におけ

る自己免疫疾患・血管炎症候群・自己炎症性疾患患者

の QOL に関する報告は多くない。 

本研究は、自己免疫性疾患・血管炎症候群・自己炎

症性疾患患者の健康関連 QOL を評価すると同時に、患

者会への相談事例の中から、国際生活機能分類（ICF）

の「活動」や「参加」のドメインに該当する項目を中

心に集められた質問項目から構成される調査票を作成

し、これらの項目に対する回答状況の分析と健康関連

QOL スコアとの関連について検討することを目的とし

た調査研究の結果 1を踏まえ、自己炎症性疾患につい

て他の疾患と比較検討することを目的とした。 

B. 研究方法 

調査票は各患者会事務局を通じ、研究への参加を協

力の意志を示していただいた方に郵送で送付し、研究

参加同意の意思を記した無記名の回答票を回収した。

本調査では全て自記式回答とし、代理回答は行わな

かった。疾患の特性および患者会に所属している会員

構成から、本研究では調査対象を女性のみとし、対象

年齢は 16 歳以上とした。 

包括的 QOL 尺度としては、昨年度までの本研究班に

おける検討から、青年期および成人期に対し利用する

ことが可能であろうと判断された包括的健康関連尺度

研究要旨 

【目的】難治性・希少免疫疾患患者のアンメットニーズを捉えるため、健康関連QOLの評価および国際生活

機能分類（ICF）の概念を取り入れた生活の困難感に関する質問票による調査を行い、その結果から自己炎

症性疾患と他の疾患との比較検討を行うことを目的とした。 

【方法】患者会の協力の下、包括的健康関連 QOL を SF-36 を用いて評価するとともに、ICF における活動や

参加のドメインと関連付けられた生活の困難感に関する項目について郵送による質問紙調査を行った。 

【結果】計 52 名（回収率 80%）から回答が得られた。自己炎症性疾患では他の疾患と同様に SF-36 の下位

尺度スコアの換算値は全体的に国民標準値よりも低く、とくに身体的側面において低い傾向にあった。下

位尺度スコアとサマリスコアは、自己炎症性疾患と他の疾患との間には有意差は無かった。生活の困難感

では、症状における発熱や痛みを 2～4 割の患者が訴えていた。症状の増悪を避けるための外出抑制や将来

への不安は、SF-36 の精神的および役割／社会的側面のサマリスコアと相関しており、程度が強いほどサマ

リスコアも低かった。対人関係では学校や職場での周囲の理解が得られないと感じている割合が約半数認

められた。家族からの偏見や医師との関係性が、SF-36 の精神的および役割／社会的側面のサマリスコアと

関連していることが分かった。身体障害者手帳の有無や医療費助成受給の有無は、身体的サマリスコアと

の関連していた。自己炎症性疾患においても他の疾患と同様の傾向であった。 

【結論】ICF における活動の抑制・制限は、患者 QOL を下げる要因となっている可能性があった。また家族

や担当医との関係性も患者QOLに寄与していると思われた。患者を取りまく周囲との相互理解は未だ不十分

であることが分かった。これらはアンメットニーズの一部に相当すると考えられ、患者アウトカムの向上

にとって重要な要因であると思われた。 
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の一つである SF-36v2日本語版（スタンダード版）を

使用した。合わせて年齢や病名等の基本情報と「生活

の困難感に関する調査票」（別紙）への回答を求め

た。 

統計学的解析としては記述統計のほかに、SF-36v2

国民標準値とのスコアの比較には、国民標準値に基づ

き標準化されたスコアに対して t検定を行った。調査

で得られた SF-36v2の標準化されたサマリスコア間の

比較には、一元配置分散分析を行った後、Turkey の

多重比較を行った。「生活の困難感に関する質問票」

の順序尺度項目と SF-36v2とのサマリスコアとの関連

性については、Spearman の順位相関による分析を

行った。 

本研究は、「難治性・希少免疫疾患患者のアンメッ

トニーズに関する探索的観察研究」として、国立成育

医療研究センター倫理審査委員会の承認を得て実施さ

れた（課題番号：2022-132）。 

C. 結果 

対象者の背景 

研究参加の意思を示した患者 65 名に調査票を発送

し、52名から回答を得た（回収率 80.0%）。原疾患の

内訳は、①若年性特発性関節炎 15 名、②全身性エリ

テマトーデス 22 名（うちシェーグレン症候群合併 2

名）、皮膚筋炎／多発性筋炎 2名、強皮症 2名、混合

性結合組織病 1 名、シェーグレン症候群 1名、高安動

脈炎 1名、③自己炎症性疾患 6名（うち家族性地中海

熱 4 名、クリオピリン関連周期熱症候群 1 名、CINCA

症候群 1名）であった。性別は全例女性であり、年齢

の平均値は40.8歳（標準偏差 14.9歳）、中央値39.5

歳（最小 16 歳、最大 65 歳）であり、20 歳未満は 5

名、就学または就労中は 40 名（うち就学中 7 名、未

回答 1名）であった。就学・就労状況の割合について、

自己炎症性疾患とその他の疾患を比較したが、統計学

的な差は認めなかった（表 1）。 

現在、小児慢性特定疾病による医療費助成を受給中

5名、指定難病による医療費助成を受給中 38名（うち

軽症高額該当 9名）であった。小児慢性特定疾病受給

者 5名のうち、身体障害者手帳を有していた者は 1名、

指定難病受給者 38 名のうち、身体障害者手帳を有し

ていた者は11名（うち軽症高額該当1名）であった。 

過去に小児慢性特定疾病の受給していた者は 13 名

おり、そのうち現在指定難病を受給している者は 8名

（61.5%）であった。8 名中 4 名は軽症高額該当者で

あった。過去に小児慢性特定疾病を受給していたが、

現在指定難病を受給していない者は 5名で、そのうち

1 名は身体障害者 2 級であった。医療費助成を受けて

いない者は全部で 9名おり、そのうち 2名は身体障害

者手帳 2級を有していた。 

身体障害者手帳の有無について、自己炎症性疾患と

その他の疾患を比べたが差は認めなかった（表 2）。

また指定難病や小児慢性特定疾病のの受給割合も差は

認めなかった（表 3、4）。 

包括的 QOL 尺度の結果と国民標準値との関係 

①若年性特発性関節炎、②膠原病、③自己炎症性疾

患の 3群に分け、SF-36 の８つの下位尺度と 3つのサ

マリスコアの国民標準値に基づいたスコアの平均値に

ついて分散分析を行ったところ、全ての尺度に平均値

の差は認めなかった（身体機能 F=0.755  P=0.467、

日常生活機能・身体 F=2.676  P=0.079、体の痛み 

F=1.461 P=0.242、全体的健康感 F=2.192 P=0.123、

活力 F=0.382 P=0.684、社会生活機能 F=1.436 

P=0.248、日常役割機能・精神 F=1.467 P=0.241、心

の健康 F=0.589 P=0.559、身体的サマリスコア 

F=0.766 P=0.470、精神的サマリスコア F=0.614 

P=0.546、役割／社会的サマリスコア F=1.461 

P=0.242）。 

自己炎症性疾患の下位尺度スコアの換算値およびサ

マリスコアを表 5に示した。下位尺度およびサマリス

コアについて、国民標準値（全年齢・女性）の平均値

と比較したところ、日常役割機能・精神および心の健

康以外の下位尺度は、全て国民標準値よりも低く、サ

マリスコアは身体的側面についてのみ、国民標準値よ

りも有意に低かった。自己炎症性疾患とその他の疾患

について、下位尺度スコアおよびサマリスコアを比較

したが、統計学的な有意差は認めなかった。 

「生活の困難感に関する質問票」の回答結果 

全体の有病期間は、平均 24.2 年（標準偏差 11.7

年）、中央値 22.0年（最小 1.7年、最大 58.9年）で

あり、確定診断までに有した期間は、平均 3.6 年（標

準偏差 9.1 年）、中央値 0.5 年(最小 0.04 年、最大
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42.0 年)であった。自己炎症性疾患とその他の疾患と

を比較したところ、有病期間は自己炎症性疾患（平均

31.2 年、標準偏差 18.1 年）、その他の疾患（平均

23.2年、標準偏差 10.5年）で P=0.338と両群で差を

認めなかったが、確定診断までに有した期間について

は、自己炎症性疾患（平均 22.3 年、標準偏差 17.3

年）、その他の疾患（平均 1.2年、標準偏差 2.7年）

で P=0.030（Cohen’s d=3.48 95%信頼区間 2.370-

4.558）であった。 

各設問については、自己炎症性疾患が n=6 と少数で

あること、SF36 の下位尺度やサマリスコア傾向が他

の疾患と類似していることから、以下の質問票の結果

については、全体の結果のみを示した。 

＜自身の症状について＞ 

症状が落ち着いているときも集中力が低下すること

が週に数日以上ありが 25%、症状や治療により不眠や

イライラが生じることが週に数日以上ありが 35%、発

熱や倦怠感、脱力やめまいなどで活力がわかないこと

が週に数日以上ありが 33%、発熱や痛みで起き上がれ

なくなることが週に数日ありが 17%、発熱や痛みで徒

歩や交通機関を使った移動が週に数日以上できなくな

ることありが 23%、症状がでていないときでも外出を

制限することが頻回にあるは 40%であった。20%が頻

回に将来の不安を抱えることあると回答した（表 7）。 

自己炎症性疾患において、ふだんの生活の中でとく

に困る症状を自由記載で尋ねたところ、関節痛や頭痛

といった「痛み」が最も多く、次いで「発熱」であっ

た。また症状のことを考え、常に気にかけていること

があるか、という自由記載に対しては、「体を冷やさ

ない」が最も多く、ついで「活動制限」が挙げられて

いた。 

＜家族や親族との関係について＞ 

困ったときに相談できる家族がいると回答した者が

98%であった。おおよそ理解があるとされた割合は、

母親が 81%、父親が61%、きょうだいが65%、配偶者が

86%、祖父母が 68%であった（それぞれの家族がいる

場合）。家族から偏見や心ない言葉を受けたことがあ

ると回答した者は約 1割だった（表 8）。 

自己炎症性疾患における、家族や親族との関係で

困っていることや悩んでいること、に対する自由記載

では、家族が忙しい時に手助けしてもらえない、症状

のない親戚から冷遇される、などが報告された。 

＜友人との関係について＞ 

ほとんどが一部または多くの友人に、自分の病気の

ことを伝えていた。困ったときに助けてくれる友人が

いると回答した割合は 67%、友人の理解がおおよそあ

ると答えた割合は 71%であった。友人から偏見や心な

い言葉をしばしば受けると答えた者はおらず、ときど

き／たまにと回答した割合は 15%であった（表 9）。 

自己炎症性疾患における、友人との関係で困ってい

ることや悩んでいること、に対する自由記載では、友

人との約束のキャンセルや友人から体調について気を

遣われすぎていると感じていたり、自分だけエレベー

タの利用が許可されていることが気まずく感じる、な

どが報告された。 

＜同級生や同僚との関係について＞ 

約 8割が同級生や同僚に、自分の病気のことを伝え

ていた。困ったときに助けてくれる同級生や同僚がい

ると回答した割合は 75%、同級生や同僚の理解がおお

よそあると答えた割合は 52%であった。同級生や同僚

から偏見や心ない言葉をしばしば受けると答えた者は

4%おり、ときどき／たまにと回答した割合は 15%で

あった（表 10）。 

自己炎症性疾患における、同級生や同僚との関係で、

困っている事や悩んでいること、に対する自由記載で

は、学校や職場でのいじめや嫌がらせについての報告

があった。 

＜学校や職場との関係について＞ 

85%が学校や職場に、自分の病気のことを伝えてい

た。伝えない場合の理由を自由記載で求めたところ、

自分自身が配慮の必要がないと感じている場合と、配

慮を求めたいが理解や配慮が得られない場合があるこ

とがわかった。困ったときに助けてくれる学校の先生

や職場の上司がいると回答した割合は 60%（先生や上

司がいる場合）、先生や上司の理解がおおよそあると

答えた割合は 51%（病気を伝えている場合）、先生や

上司から偏見や心のない言葉をしばしば受けると回答

した者は 6%おり、ときどき／たまにと回答した割合

は 17%であった。また病気のことを伝えている場合に、

学校や職場が病状を理解し適切な対応をとってくれる

と回答した割合は 70%であった（表 11）。 
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自己炎症性疾患において、病気について学校や職場

に伝えていない、または一部の人にしか伝えていない

場合の理由としては、理解してもらうのが難しい、プ

ライバシーが心配、理解が無い人が一定数いて嫌がら

せを受けるから、という報告があった。また学校や職

場との関係で困ってることや悩んでいることについて

は、学校では出席日数のこと、周囲の病状に対する無

理解、症状が大きく変動するため責任を問われる仕事

を引き受けづらい、などの報告があった。 

＜就学や就労について＞ 

病気について周囲の理解が十分でなかったため、

思ったような就学や就労ができなかったと感じたこと

がある割合は 53%であった。また病気について十分な

理解を得られず、学校や職場を辞めざるを得なかった

ことがあると回答した割合は 48%であった（表 12）。 

自己炎症性疾患において、学校生活や就労に関して

困っていことや悩んでいることがあるか、に対しする

自由記載では、学校では教室までの移動や体育や学校

祭等への参加の他に、「さぼり」と言われて困ったと

いう報告があった。また就労については資格なしの仕

事だと復職ができない、という報告があった。 

＜医師との関係について＞ 

担当医に対し自分の病状や不安、困りごとをためら

わずにおおよそ相談できると答えた割合は 75%であっ

た。担当医におおよそ理解してもらえていると感じて

いる割合は 67%であった。また担当医が病状や治療に

ついて責任をもって説明してくれていると感じている

割合は 80%であり、担当医と病状や治療方針など自分

の不安をよく話し合い一緒に取り組めることが、おお

よそできると回答した割合は 73%であった。担当医と

意見が合わず、第三者に意見を求めたことがある割合

は 37%であった。 

担当医でない医師に病状をおおよそできると回答し

た割合は 83%である一方、医師に病気のことが上手

（うま）く伝わらず困ったことがあると回答した割合

は 46%あった。 

かかりつけ以外に診療をしてもらえる病院が近くに

あると答えた割合は 50%であり、今までに診療拒否を

経験したことのある割合は 27%であった（表 13）。 

自己炎症性疾患において、診断や治療を行える医療

機関を見つけるまでの苦労については、ほぼ全例、受

け入れてくれる医療機関にたどり着くまでにかなり苦

労していた。また診断が付かない課程で、精神疾患と

言われている症例も複数認められた。 

担当医（主治医）との関係性について困っているこ

とや悩んでいることに対する自由記載では、悩みを

しっかりと受け止めてもらえなかったり、医師の考え

を押しつけてくると感じている症例が認められた。ま

た医療従事者との関係性については、専門医以外の病

気に対する知識の不足や医療従事者同士の連携が上手

くいっておらず苦労するという報告があった。 

＜行政の支援について＞ 

障害福祉サービスの利用を検討もしくは利用するた

めに、障害福祉担当窓口と相談したことがあると回答

した割合は 27%であった。相談したことがあると回答

したうちの約 6 割は、身体障害者手帳を有していた

（表 14）。 

＜病気とのつきあいで一番辛いこと＞ 

自己炎症疾患における自由記載では、 

� たとえ調子がよくても活動量を上げると必ず体

調を崩すため残念な気持ちになる、社会から孤

立する、社会的信用を失う 

� 学校生活を犠牲にして通院しなければならない 

� 周囲が「病人」扱いしてしまうため、自分と周

りとの温度差があり、過剰に気遣いを受けて辛

い 

� 診断までに時間がかかり身体的苦痛が続き、経

済的に破綻した 

� 診断後も情報が少なく、また医師とのコミュニ

ケーションが上手くいかない 

などの報告があった。 

＜ここが改善されると、ふだんの生活がもう少し楽

になると思うこと＞ 

自己炎症性疾患における自由記載では、 

� 病気を抱えながらの育児の緊張感や辛さ 

� 家族を含めたインフォーマルなサポートの限界 

� 行政サービスを含む社会の支援の拡充 

� 内臓疾患特有の見た目では分からない辛さにつ

いての周囲の理解 

� 「病人」扱いせず、体調への配慮があれば働け

ること 
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� 病気のことを分かりやすく説明する方法やツー

ルがあればよい 

� 病気についての「伝達」、「知識」、「心のケ

ア」を行える支援者 

� 注射薬のための通院が大変。災害時における不

安 

� 育児や家事は発作の有無にかかわらずやらなけ

ればならないことを理解して欲しい 

� 交通費などの経済的な支援 

などの報告があった。 

生活の困難感の結果と包括的 QOL スコアの関係 

生活の困難感の質問票項目と包括的 QOL 尺度である

SF-36v2 のサマリスコアとの関連性について検討を

行った。 

症状に関する項目では、[A-8]外出抑制と精神的側

面のサマリスコア（MCS）との間に、Spearman の順位

相関ρ=0.615（P<0.001）、また役割／社会的側面の

サマリスコア（RCS）との間に、ρ= 0.456（P<0.001）

の相関を認めた。また[A-9]将来の不安と MCS の間に

ρ= 0.487（P<0.001）、RCS との間にρ= 0.451

（P<0.001）の相関を認めた。 

対人関係に関する項目では、[B-7]家族からの偏見

と RCSとの間にρ= 0.551（P<0.001）の相関を認めた。

また[G-1]担当医とためらわずに話せるかと MCS の間

にρ= －0.286（P=0.042）、RCSとの間にρ= －0.348

（P=0.012）の負の相関を認めた。 

身体障害者手帳の有無については、身体的サマリス

コア（PCS）が、有りの場合平均 23.5（標準偏差

12.2）、無しの場合平均 42.7（標準偏差 11.5）で t

検定にて P<0.001 効果量 Cohen d = －1.646 (95%信

頼区間－2.348 から－0.931)で有意に有りの場合の方

が PCSが低値であった。また何らかの医療費助成受給

の有無については、PCSが有りの場合平均 35.8（標準

偏差 14.0）、無しの場合平均 48.7（標準偏差 11.2）

で t検定にて P=0.02 効果量 Cohen d = －0.943 (95%

信頼区間－1.716 から－0.161)で有意に有りの場合の

方が PCSが低値であった。 

D. 考察 

調査全体としては、16 歳から 65 歳まで年齢層でお

およそ偏りなく回答を取得できた。20 歳未満の回答

者は全て小児慢性特定疾病による医療費助成を受給し

ていたが、過去に小児慢性特定疾病を受給していた者

の 4 割は、指定難病による医療費助成を受けておらず、

また指定難病の受給者の半分は軽症高額該当であった。

指定難病を受けられていないもののうち 4名は若年性

特発性関節炎、その他は全身性エリテマトーデス、

シェーグレン症候群、家族性地中海熱がそれぞれ 1名

ずつであり、疾病名上は指定難病の対象疾病であった。 

自己炎症性疾患における、SF-36v2 スコアの国民標

準値との比較では、全体的に下位尺度の平均値が標準

値を下回っていたが、身体的側面に関するサマリスコ

アが有意に低下していたことから、健康上の理由によ

る活動性の低下、身体的理由での仕事や日常生活での

問題、体の痛み、全体的健康感の低下による要因が大

きいと思われた。一方で、SF-36 の「心の健康」のス

コアは重度うつ病を反映するが 2、平均値は低くな

かったことから、全体としては、強い抑鬱状態となっ

ている症例は少なかった。これは他の疾患と同様の傾

向であった。 

生活の困難感に関する質問票は、国際生活機能分類

における活動と参加のドメインに関連した項目を中心

に集めたものとなっている。これまで一般的には、病

気の重症度や ADL といった医学的視点からの評価が多

かったが、患者の重荷は生活全般に及ぶと考えられる

ことから、一般的な評価尺度では項目が立ちづらい領

域についての評価を目指して作成された。 

発熱や痛みといった病状を反映する病態のほか、倦

怠感やイライラ等による活力の低下、さらに症状がな

くとも増悪を恐れての活動抑制が 2～4 割の患者で認

められていた。またこれらと包括的 QOL 尺度、とくに

心の健康や心理的な影響による社会活動に関して、

QOL スコアを下げる関係性が比較的強く認められた。

これは病気の重症度だけでは、患者の QOL を正しく評

価できないという一つの示唆であると思われた。 

自己炎症性疾患における自由記載においても、全て

の症例において、痛みや発熱について触れられており、

重荷の一つであることがが窺えた。 

理解者の存在は患者の QOL に大きな影響を与える。

母親や配偶者が理解者として相対的に大きな役割を

担っていることがわかった。一方で同級生や同僚、先

生や上司といった社会環境においては、良き理解者が

得られている割合は約半数であり、周囲との相互理解

の不足が明らかとなった。約半数に就学や就労での困

難を経験していることからも、相互理解が今後の大き
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な課題であると思われた。 

自己炎症性疾患における自由記載から、とくに統一

的な対応を求められることの多い学校生活において、

サボりと誤解されたり、いじめの対象となったりした

という報告が散見された。これらも周囲との相互理解

の不足が原因の一つであると考えられた。 

対人関係に関する項目も QOL スコアと関連性が認め

られたが、とくに家族からの偏見が、社会性の QOL ス

コアに大きな影響を与えていた。また担当医との関係

性も心の健康や心理的影響による社会活動に影響を及

ぼす可能性が認められ、患者にとって、医療従事者の

理解や支援は重要であることが示唆された。 

自己炎症性疾患では、稀少疾病であることから一般

診療医の理解が及んでいない様子が自由記載文から窺

えた。主治医の対応に苦慮している症例も散見された

ことから、疾病の正しい理解や情報提供はもちろんの

こと、病気を診るのではなく、人を診るのだという医

療の基本に立ち返ることが必要である。 

身体障害者手帳の有無や医療費助成受給の有無は、

身体的 QOL スコアと関連性があったが、精神的・役割

／社会的 QOL スコアとの関連性が乏しかった。これは

医療や障害における支援が病気の重症度と言った身体

的側面を重視して評価されているためであると考えら

れた。裏返せば、患者の困難感は身体的側面だけでは

ないため、精神的・社会的側面の評価と支援が不足し

ている可能性を示唆していると思われた。 

Ｅ 結論 

患者会の協力の下、健康関連 QOL および国際生活機

能分類の概念を基にした生活の困難感に関する調査を

実施した。健康関連 QOL 尺度からは、全体的に国民標

準値よりもスコアが低い傾向にあることがわかり、と

くに身体的側面に関してスコアが下がる傾向にあった。

生活の困難感に関する調査から、心の健康や心理的側

面からの社会性に影響を与える要因が明らかとなって

きた。これらはこれまで注目されにくかった領域の一

つであると思われ、アンメットニーズの一部を補足し

ている可能性があると思われた。 

今後は、自己炎症性疾患については、小児患者の割

合も多いことから、子ども自身やその保護者の視点か

らの評価も重要であると思われた。 
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表 1. 自己炎症性疾患とその他の疾患の就学・就労状況の比較 

※ Fisher’s Exact Test では両群の割合の差はなし（P = 0.178） 

 

 

表 2. 自己炎症性疾患とその他の疾患の身体障害者手帳保有割合の比較 

自己炎症 
身体障害者手帳 

合計 
 

なし あり  

no 32 13 45  

 (71.1%) (28.9%)   

yes 5 1 6  

 (83.3%) (16.7%)   

※ Fisher’s Exact Test では両群の割合の差はなし（P = 1.000） 

 

 

表 3. 自己炎症性疾患とその他の疾患の指定難病受給割合の比較 

自己炎症 
指定難病 

合計 
なし あり 過去にあり 

no 11 33 1 45 

 (24.4%) (73.3%) (2.2%)  

yes 2 3 1 6 

 (33.3%) (50.0%) (16.7%)  

※ Fisher’s Exact Test では両群の割合の差はなし（P = 0.166） 

 

 

表 4. 自己炎症性疾患とその他の疾患の小児慢性特定疾病受給割合の比較 

自己炎症 
小児慢性特定疾病 

合計 
なし あり 過去にあり 

no 28 3 13 44 

 (63.6%) (6.8%) (29.5%)  

yes 4 2 0 6 

 (66.7%) (33.3%)   

※ 1 名未記入 

※ Fisher’s Exact Test では両群の割合の差はなし（P = 0.071） 

自己炎症 就学 

就労 

(週 20時間

未満) 

就労 

(週 20時間

以上) 

未就学・未

就労 
未記入 合計 

no 5 12 18 10 1 46 

 (10.9%) (26.1%) (39.1%) (21.7%) (2.2%)  

yes 2 1 1 1 1 6 

 (33.3%) (16.7%) (16.7%) (16.7%) (16.7%)  

自己炎症 就学 

就労 

(週 20時間

未満) 

就労 

(週 20時間

以上) 

未就学・未

就労 
未記入 合計 

no 5 12 18 10 1 46 

 (10.9%) (26.1%) (39.1%) (21.7%) (2.2%)  

yes 2 1 1 1 1 6 

 (33.3%) (16.7%) (16.7%) (16.7%) (16.7%)  

自己炎症 就学 

就労 

(週 20時間

未満) 

就労 

(週 20時間

以上) 

未就学・未

就労 
未記入 合計 

no 5 12 18 10 1 46 

 (10.9%) (26.1%) (39.1%) (21.7%) (2.2%)  

yes 2 1 1 1 1 6 

 (33.3%) (16.7%) (16.7%) (16.7%) (16.7%)  
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表 5 SF-36 下位尺度の国民標準値に基づいたスコアリング結果と性別国民標準値との比較（自己炎症性疾患） 

 身体機能 
日常役割機

能・身体 
体の痛み 

全体的 

健康感 
活力 

社会生活 

機能 

日常役割 

機能・精神 
心の健康 

3コンポーネント・サマリスコア 

身体的 精神的 
役割／ 

社会的 

自己 

炎症性

疾患 

度数 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6 

平均値 37.6  33.1  35.5  39.2  41.2  39.0  45.7  46.1  34.4  45.5  45.2  

標準偏差 22.5  21.9  11.4  16.6  20.9  20.0  13.1  15.1  16.0  12.7  14.1  

国民 

標準値

(女性) 

度数 1654 1654 1654 1654 1654 1654 1654 1654 1654 1654 1654 

平均値 49.5  49.8  49.4  50.2  49.7  49.8  50.0  50.1  49.5  50.0  50.0  

標準偏差 10.1  10.1  10.1  10.0  10.1  10.2  10.0  10.2  9.4  9.8  10.4  

 P 0.004 <0.001 <0.001 0.007 0.042 0.010 0.288 0.341 <0.001 0.257 0.257 

※ SF-36v2国民標準値に基づいた標準値（2017年版）の全女性平均との比較 3。 

※ 自己炎症性疾患の下位尺度スコアの換算値およびサマリスコアと国民標準値の平均値を t検定にて比較した。 

 

  

資料2



 

 

 

表 6. SF-36 下位尺度の自己炎症性疾患とその他の疾患との比較 

 身体機能 
日常役割機

能・身体 
体の痛み 

全体的 

健康感 
活力 

社会生活 

機能 

日常役割 

機能・精神 
心の健康 

3コンポーネント・サマリスコア 

身体的 精神的 
役割／ 

社会的 

自己 

炎症性

疾患 

度数 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6 

平均値 64.2  49.0  43.5  37.3  38.6  58.3  75.0  58.3  34.4  45.5  45.2  

標準偏差 41.2  47.5  25.1  32.3  43.0  44.5  29.4  29.9  16.0  12.7  14.1  

その他

の疾患 

度数 45 45 46 45 46 46 45 46 45 45 45 

平均値 72.4  67.5  56.7  43.4  47.2  72.0  77.8  67.7  38.3  49.0  49.5  

標準偏差 24.9  23.5  24.3  19.8  19.0  24.7  20.6  18.4  14.2  8.0  10.6  

 P 0.649 0.387 0.267 0.672 0.647 0.491 0.830 0.484 0.590 0.532 0.496 

※ 自己炎症性疾患の下位尺度のスコアおよびサマリスコアの平均値を t検定にて比較した。 
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表 7 「生活の困難感に関する質問票」に対する回答（A. あなたの症状について） 

 

A-3. 症状が落ち着いているときでも集中力が低下することがありますか。 

回答 度数 割合（％） 

（ほぼ）毎日 4 7.7 

週に数日 9 17.3 

月に数回 12 23.1 

２～３か月に 1度 5 9.6 

（ほとんど）ない 22 42.3 

合計 52 100.0 

 

A-4.症状や治療によって、眠れなくなったりイライラしたりすることがありますか。 

回答 度数 割合（％） 

（ほぼ）毎日 5 9.6 

週に数日 13 25.0 

月に数回 10 19.2 

２～３か月に 1度 5 9.6 

（ほとんど）ない 19 36.5 

合計 52 100.0 

 

A-5.発熱や体のだるさ、力が入らない、めまい、などがあり活力がわかず、体を動かせなくなることがあり

ますか。 

回答 度数 割合（％） 

（ほぼ）毎日 5 9.6 

週に数日 13 25.0 

月に数回 10 19.2 

２～３か月に 1度 5 9.6 

（ほとんど）ない 19 36.5 

合計 52 100.0 

 

A-6.発熱や関節痛や頭痛などのからだの痛みために、起き上がれなくなることがありますか。 

回答 度数 割合（％） 

（ほぼ）毎日 4 7.7 

週に数日 5 9.6 

月に数回 14 26.9 

２～３か月に 1度 8 15.4 

（ほとんど）ない 21 40.4 

合計 52 100.0 
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A-7.発熱や関節痛や頭痛などのからだの痛みために、歩きやバス・電車などを使った移動ができなくなるこ

とがありますか。 

回答 度数 割合（％） 

常にある 6 11.5 

しばしばある 6 11.5 

ときどきある 6 11.5 

たまにある 15 28.8 

めったにない 11 21.2 

ない 8 15.4 

合計 52 100.0 

 

A-8.発熱や痛みなどの症状がでていないときでも、症状が現れたり悪化したりしないよう、外出を制限した

り止めたりすることがありますか。 

回答 度数 割合（％） 

常にある 7 13.5 

しばしばある 14 26.9 

ときどきある 9 17.3 

たまにある 9 17.3 

めったにない 4 7.7 

ない 9 17.3 

合計 52 100.0 

 

A-9.将来が不安になり生きる希望を失ったことがありますか。 

回答 度数 割合（％） 

常にある 2 3.8 

しばしばある 8 15.4 

ときどきある 10 19.2 

たまにある 11 21.2 

めったにない 8 15.4 

ない 12 23.1 

未回答 1  

合計 52 98.1 
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表 8「生活の困難感に関する質問票」に対する回答（B.あなたと家族や親族との関係について） 

 

B-1.あなたには、困ったときに頼ることができる家族（親、きょうだい、配偶者・パートナー）がいますか。 

回答 度数 割合（％） 

いる 51 98.1% 

いない 1 1.9% 

合計 52 100.0% 

 

B-2.あなたの母親は、あなたのことを理解してくれますか。 

回答 度数 割合（％） 

よく 20 38.5% 

だいたい 14 26.9% 

少し 3 5.8% 

してくれない 3 5.8% 

わからない 2 3.8% 

母親はいない 10 19.2% 

合計 52 100.0% 

 

B-3.あなたの父親は、あなたのことを理解してくれますか。 

回答 度数 割合（％） 

よく 12 23.1% 

だいたい 11 21.2% 

少し 5 9.6% 

してくれない 4 7.7% 

わからない 6 11.5% 

父親はいない 14 26.9% 

合計 52 100.0% 

 

B-4.あなたの兄弟姉妹は、あなたのことを理解してくれますか。 

回答 度数 割合（％） 

よく 12 23.1% 

だいたい 18 34.6% 

少し 5 9.6% 

してくれない 6 11.5% 

わからない 5 9.6% 

兄弟姉妹はいない 6 11.5% 

合計 52 100.0% 

 

  

資料2



 

 

B-5.あなたの配偶者やパートナーは、あなたのことを理解してくれますか。 

回答 度数 割合（％） 

よく 9 17.6% 

だいたい 15 29.4% 

少し 2 3.9% 

してくれない 2 3.9% 

わからない 0  

配偶者・パートナーはいない 23 45.1% 

未回答 1  

合計 52 100.0% 

 

B-6.あなたの祖父母は、あなたのことを理解してくれますか。 

回答 度数 割合（％） 

よく 9 17.6% 

だいたい 15 29.4% 

少し 2 3.9% 

してくれない 2 3.9% 

わからない 0  

配偶者はいない 23 45.1% 

未回答 1  

合計 52 100.0% 

 

B-7.あなたは家族や親族から、病気に関して偏見や心ない言葉を受けた経験がありますか。 

回答 度数 割合（％） 

常にある 1 1.9% 

しばしばある 4 7.7% 

ときどきある 3 5.8% 

たまにある 7 13.5% 

めったにない 8 15.4% 

ない 29 55.8% 

合計 52 100.0% 
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表 9「生活の困難感に関する質問票」に対する回答（C.あなたと友人との関係について） 

 

C-1.あなたは友人に、自分の病気のことを伝えていますか。 

回答 度数 割合（％） 

たいてい伝えている 18 34.6% 

一部の人には伝えている 32 61.5% 

伝えていない 2 3.8% 

友人はいない 0  

合計 52 100.0% 

 

C-2.あなたには、病気で困っているときに手助けをしてくれる友人がいますか。 

回答 度数 割合（％） 

いる 35 67.3% 

いない 17 32.7% 

合計 52 100.0% 

 

C-3.あなたの友人は、あなたについて理解がありますか。 

回答 度数 割合（％） 

よく 16 30.8% 

だいたい 21 40.4% 

少し 9 17.3% 

してくれない 0  

わからない 5 9.6% 

友人はいない 0  

病気のことを伝えていない 1 1.9% 

合計 52 100.0% 

 

C-4.あなたは友人から、病気に関して偏見や心ない言葉を受けたことがありますか。 

回答 度数 割合（％） 

常にある 0  

しばしばある 0  

ときどきある 4 7.7% 

たまにある 4 7.7% 

めったにない 42 80.8% 

ない 1 1.9% 

病気のことを伝えていない 1 1.9% 

合計 52 100.0% 
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表 10「生活の困難感に関する質問票」に対する回答（D.あなたと同級生や同僚との関係について） 

 

D-1.あなたは学校の同級生や職場の同僚に自分の病気のことを伝えていますか。 

回答 度数 割合（％） 

たいてい伝えている 20 38.5% 

一部の人には伝えている 22 42.3% 

伝えていない 7 13.5% 

同級生や同僚はいない 3 5.8% 

合計 52 100.0% 

 

D-2.あなたには、病気で困っているときに手助けしてくれる同級生や同僚がいますか。 

回答 度数 割合（％） 

いる 38 74.5% 

いない 13 25.5% 

未回答 1  

合計 52 100.0% 

 

D-3.あなたの同級生や同僚は、あなたついて理解してくれますか。 

回答 度数 割合（％） 

よく 7 13.5% 

だいたい 20 38.5% 

少し 13 25.0% 

してくれない 1 1.9% 

わからない 7 13.5% 

同級生や同僚はいない 3 5.8% 

病気のことを伝えていない 1 1.9% 

合計 52 100.0% 

 

D-4.あなたは同級生や同僚から、病気に関して偏見や心ない言葉を受けたことがありますか。 

回答 度数 割合（％） 

常にある 1 1.9% 

しばしばある 2 3.8% 

ときどきある 4 7.7% 

たまにある 4 7.7% 

めったにない 37 71.2% 

ない 2 3.8% 

病気のことを伝えていない 2 3.8% 

合計 52 100.0% 
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表 11「生活の困難感に関する質問票」に対する回答（E.あなたと学校や職場との関係について） 

 

E-1.あなたは学校や職場に自分の病気のことを伝えていますか。 

回答 度数 割合（％） 

たいてい伝えている 28 53.8% 

一部の人には伝えている 16 30.8% 

伝えていない 4 7.7% 

同級生や同僚はいない 4 7.7% 

合計 52 100.0% 

 

 

E-2.伝えていない、または一部の人にしか伝えていない場合、その理由は何ですか。 

自由回答（抜粋） 

配慮の必要性がないため 

病気の説明が難しく、なかなか理解が得られないため 

伝えても配慮をしてくれないため 

理解のない人から非難されるため 

 

 

E-3.あなたの学校の先生や上司は、病気で困っているときに手助けや配慮をしてくれますか。 

回答 度数 割合（％） 

よく 11 22.0% 

だいたい 16 32.0% 

少し 8 16.0% 

してくれない 1 2.0% 

わからない 7 14.0% 

先生や上司はいない 5 10.0% 

病気のことを伝えていない 2 4.0% 

未回答 2  

合計 52 100.0% 
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E-4.あなたの学校の先生や職場の上司は、あなたについて理解してくれますか。 

回答 度数 割合（％） 

よく 7 13.7% 

だいたい 15 29.4% 

少し 14 27.5% 

してくれない 3 5.9% 

わからない 4 7.8% 

先生や上司はいない 5 9.8% 

病気のことを伝えていない 3 5.9% 

未回答 1  

合計 52 100.0% 

 

 

E-5.あなたは学校の先生や上司から、病気に関して偏見や心ない言葉を受けたことがありますか。 

回答 度数 割合（％） 

常にある 0  

しばしばある 2 3.9% 

ときどきある 1 2.0% 

たまにある 7 13.7% 

めったにない 34 66.7% 

先生や上司はいない 4 7.8% 

病気のことを伝えていない 3 5.9% 

未回答 1  

合計 52 100.0% 

 

 

E-6.あなたの学校またはあなたの職場は、病気の状況を理解し適切な対応をとってくれますか。 

回答 度数 割合（％） 

してくれる 30 60.0% 

してくれない 6 12.0% 

わからない 7 14.0% 

通学または通勤をしていない 3 6.0% 

病気のことを伝えていない 4 8.0% 

未回答 2  

合計 52 100.0% 
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表 12「生活の困難感に関する質問票」に対する回答（F.あなたの就学や就労について） 

 

F-1.病気について十分に理解してもらえなかったため、思ったような就学や就労ができなかったと感じます

か。 

回答 度数 割合（％） 

ある 11 21.2% 

少しある 15 28.8% 

ない 23 44.2% 

就学または就労をしていない 3 5.8% 

合計 52 100.0% 

 

 

F-2.病気について十分な理解が得られず、学校や職場を辞めざるを得なかったことはありますか。 

回答 度数 割合（％） 

ある 14 26.9% 

少しある 10 19.2% 

ない 26 50.0% 

就学または就労をしていない 2 3.8% 

合計 52 100.0% 
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表 13「生活の困難感に関する質問票」に対する回答（G.あなたと医師との関係について） 

 

G-1.あなたは、あなたの病状や不安、困っていることを担当医にためらわずに話すことができますか。 

回答 度数 割合（％） 

できる 16 30.8% 

だいたいできる 23 44.2% 

少しできる 11 21.2% 

ほとんどできない 1 1.9% 

できない 1 1.9% 

合計 52 100.0% 

 

G-2.あなたの担当医は、あなたの病状や不安、困っていることについて、よく理解してくれますか。 

回答 度数 割合（％） 

よく 13 25.0% 

だいたい 22 42.3% 

少し 12 23.1% 

してくれない 2 3.8% 

わからない 3 5.8% 

合計 52 100.0% 

 

G-3.あなたの担当医は、症状や治療について責任をもって説明してくれていると感じますか。 

回答 度数 割合（％） 

感じる 41 80.4% 

感じない 10 19.6% 

未回答 1  

合計 52 100.0% 

 

G-4.あなたは担当医と、病気の診断や症状、治療方針や薬の副作用など自分が不安に思うことをよく話し合

い、一緒に取り組むことができていますか。 

回答 度数 割合（％） 

できる 18 35.3% 

だいたいできる 19 37.3% 

少しできる 9 17.6% 

ほとんどできない 4 7.8% 

できない 1 2.0% 

未回答 1  

合計 52 100.0% 
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G-5.あなたは、あなたの担当医ではない医師に、病気のことを自分で説明できますか。 

回答 度数 割合（％） 

できる 20 38.5% 

だいたいできる 23 44.2% 

少しできる 8 15.4% 

ほとんどできない 1 1.9% 

できない 0  

合計 52 100.0% 

 

G-6.あなたは、医師に病気のことが上手（うま）く伝わらず困ったことがありますか。 

回答 度数 割合（％） 

ある 24 46.2% 

ない 28 53.8% 

合計 52 100.0% 

 

G-7.ふだん通院している病院以外に、あなたの住んでいる場所の近くで診察や診療をしてくれる病院があり

ますか。 

回答 度数 割合（％） 

ある 25 50.0% 

ない 12 24.0% 

わからない 10 20.0% 

ふだん通院している病院は家の近くにある 3 6.0% 

未回答 2  

合計 52 100.0% 

 

G-9.あなたは今までに、病気の診察や処方を断られたことがありますか。 

回答 度数 割合（％） 

ある 14 26.9% 

ない 38 73.1% 

合計 52 100.0% 

 

G-10.あなたは担当医の説明に納得ができず、第三者に意見を求めたことがありますか（セカンドオピニオ

ンの実施を含みます）。 

回答 度数 割合（％） 

ある 19 36.5% 

ない 33 63.5% 

合計 52 100.0% 
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表 14「生活の困難感に関する質問票」に対する回答（H.行政の支援について） 

 

H-4.障害福祉サービスの利用を検討もしくは利用するため、自治体の障害福祉担当窓口に相談したことがあ

りますか。 
  

身障手帳の有無 
合計   

なし あり 

障害福祉窓口の利用 なし 32 6 38 
  

84.2% 42.9% 73.1% 
 

あり 6 8 14 
  

15.8% 57.1% 26.9% 

合計 

 
38 14 52 

 
100.0% 100.0% 100.0% 
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　あなたの症状についてお答えください。現在、症状が落ち着いてる場合には、症状が強かった時

期を思い出してお答えください。

A-1.  はじめて症状があらわれてから現在までの期間は、およそどのぐらいですか。

年 か月　ぐらい

A-2.  確定診断がつくまでに、およそどのぐらいの期間がかかりましたか。

① 年 か月　ぐらい

②（　　　）生まれつき		 ③（　　　）まだ確定診断がついていない	

A-3.  症状が落ち着いているときでも、集中力が低下することがありますか。

①（　　　）（ほぼ）毎日		 ②（　　　）週に数日		 ③（　　　）月に数回

④（　　　）2 ～ 3 か月に 1 度	 ⑤（　　　）（ほとんど）ない

A-4.  症状や治療によって、眠れなくなったりイライラしたりすることがありますか。

①（　　　）（ほぼ）毎日		 ②（　　　）週に数日		 ③（　　　）月に数回

④（　　　）2 ～ 3 か月に 1 度	 ⑤（　　　）（ほとんど）ない

A-5.  発熱や体のだるさ、力が入らない、めまい、などがあり活力がわかず、体を動かせなくなる

　　  ことがありますか。

①（　　　）（ほぼ）毎日		 ②（　　　）週に数日		 ③（　　　）月に数回

④（　　　）2 ～ 3 か月に 1 度	 ⑤（　　　）（ほとんど）ない

A-6.  発熱や関節痛や頭痛などのからだの痛みために、起き上がれなくなることがありますか。

①（　　　）（ほぼ）毎日		 ②（　　　）週に数日		 ③（　　　）月に数回

④（　　　）2 ～ 3 か月に 1 度	 ⑤（　　　）（ほとんど）ない

生活の困難感に関する質問票

　この質問票は、長い期間、病気とともに暮らしている人が、生活の中でどのような部分に重荷を

抱えているのか知ることを目的としています。この質問票は、世界保健機関（WHO）による国際

生活機能分類の概念に基づいて作成されています。

　回答は、自分の意見に最もを選んで（　　　）に ○ をつけてください。　　　　　には、数字

や文章を記入してください。

A. あなたの症状について

別紙 資料2
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A-7.  発熱や関節痛や頭痛などのからだの痛みために、歩きやバス・電車などを使った移動ができ

　　  なくなることがありますか。

　①（　　　）常にある	 ②（　　　）しばしばある		  ③（　　　) ときどきある

　④（　　　）たまにある	 ⑤（　　　）めったにない		  ⑥（　　　）ない

A-8.  発熱や痛みなどの症状がでていないときでも、症状が現れたり悪化したりしないよう、外出

　　  を制限したり止めたりすることがありますか。

　①（　　　）常にある	 ②（　　　）しばしばある		  ③（　　　) ときどきある

　④（　　　）たまにある	 ⑤（　　　）めったにない		  ⑥（　　　）ない

A-9.  将来が不安になり生きる希望を失ったことがありますか。

　①（　　　）常にある	 ②（　　　）しばしばある		  ③（　　　) ときどきある

　④（　　　）たまにある	 ⑤（　　　）めったにない		  ⑥（　　　）ない

A-10. ふだんの生活の中で、とくに困る症状はなんですか。

　　 　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　

A-11. 症状のことを考え、常に気にかけなければならないことはありますか。

　　 　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　

B. あなたと家族や親族との関係について
　あなたと親やきょうだいといった家族や祖父母などの親族との関係について、これまでの経験か

らお答えください。

B-1.  あなたには、困ったときに頼ることができる家族（親、きょうだい、配偶者・パートナー）

　　  がいますか。

　①（　　　）いる			   ②（　　　）いない

B-2.  あなたの母親は、あなたのことを理解してくれますか。

　①（　　　）よく			   ②（　　　）だいたい	 ③（　　　）少し

　④（　　　）してくれない	 ⑤（　　　）わからない	 ⑥（　　　）母親はいない

B-3.  あなたの父親は、あなたのことを理解してくれますか。

　①（　　　）よく			   ②（　　　）だいたい	 ③（　　　）少し

　④（　　　）してくれない	 ⑤（　　　）わからない	 ⑥（　　　）父親はいない
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B-4.  あなたの兄弟姉妹は、あなたのことを理解してくれますか。

　①（　　　）よく			   ②（　　　）だいたい	 ③（　　　）少し

　④（　　　）してくれない	 ⑤（　　　）わからない	 ⑥（　　　）兄弟姉妹はいない

B-5.  あなたの配偶者やパートナーは、あなたのことを理解してくれますか。

　①（　　　）よく			   ②（　　　）だいたい	 ③（　　　）少し

　④（　　　）してくれない	 ⑤（　　　）わからない

　⑥（　　　）配偶者・パートナーはいない

B-6.  あなたの祖父母は、あなたのことを理解してくれますか。

　①（　　　）よく			   ②（　　　）だいたい	 ③（　　　）少し

　④（　　　）してくれない	 ⑤（　　　）わからない	 ⑥（　　　）祖父母はいない

B-7.  あなたは家族や親族から、病気に関して偏見や心ない言葉を受けた経験がありますか。

　①（　　　）常にある	 ②（　　　）しばしばある		  ③（　　　) ときどきある

　④（　　　）たまにある	 ⑤（　　　）めったにない		  ⑥（　　　）ない

B-8.  家族や親族との関係で、困っていることや悩んでいることはありますか。

　　 　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　

C. あなたと友人との関係について
　あなたと友人との関係について、これまでの経験からお答えください。

C-1.  あなたは友人に、自分の病気のことを伝えていますか。

　①（　　　）たいてい伝えている	 ②（　　　）一部の人には伝えている

　③（　　　）伝えていない		  ④（　　　）友人はいない

C-2.  あなたには、病気で困っているときに手助けをしてくれる友人がいますか。

　①（　　　）いる			   ②（　　　）いない

C-3.  あなたの友人は、あなたについて理解がありますか。

　①（　　　）よく			   ②（　　　）だいたい	 ③（　　　）少し

　④（　　　）してくれない	 ⑤（　　　）わからない	 ⑥（　　　）友達はいない

　⑦（　　　）病気のことを伝えていない	
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C-4.  あなたは友人から、病気に関して偏見や心ない言葉を受けたことがありますか。

　①（　　　）常にある	 ②（　　　）しばしばある		  ③（　　　) ときどきある

　④（　　　）たまにある	 ⑤（　　　）めったにない		  ⑥（　　　）友人はいない

　⑦（　　　）病気のことを伝えていない		

C-5.  友人との関係で、困っていることや悩んでいることはありますか。

　　 　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　

D. あなたと同級生や同僚との関係について
　あなたと学校の同級生や職場の同僚との関係について、これまでの経験からお答えください。

D-1.  あなたは学校の同級生や職場の同僚に自分の病気のことを伝えていますか。

　①（　　　）たいてい伝えている	 ②（　　　）一部の人には伝えている

　③（　　　）伝えていない		  ④（　　　）同級生や同僚はいない

D-2.  あなたには、病気で困っているときに手助けしてくれる同級生や同僚がいますか。

　①（　　　）いる			   ②（　　　）いない

D-3.  あなたの同級生や同僚は、あなたついて理解してくれますか。

　①（　　　）よく			   ②（　　　）だいたい	 ③（　　　）少し

　④（　　　）してくれない	 ⑤（　　　）わからない	

　⑥（　　　）同級生や同僚はいない		  ⑦（　　　）病気のことを伝えていない	

D-4.  あなたは同級生や同僚から、病気に関して偏見や心ない言葉を受けたことがありますか。

　①（　　　）常にある	 ②（　　　）しばしばある		  ③（　　　) ときどきある

　④（　　　）たまにある	 ⑤（　　　）めったにない		

　⑥（　　　）同級生や同僚はいない		  ⑦（　　　）病気のことを伝えていない	

D-5.  同級生や同僚との関係で、困っていることや悩んでいることはありますか。
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　あなたと学校の先生や職場の上司との関係について、これまでの経験からお答えください。

E-1.  あなたは学校や職場に自分の病気のことを伝えていますか。

　①（　　　）たいてい伝えている	 ②（　　　）一部の人には伝えている

　③（　　　）伝えていない		  ④（　　　）通学または通勤をしていない

E-2.  伝えていない、または一部の人にしか伝えていない場合、その理由は何ですか。

　　 　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　

E-3.  あなたの学校の先生や上司は、病気で困っているときに手助けや配慮をしてくれますか。

　①（　　　）よく			   ②（　　　）だいたい	 ③（　　　）少し

　④（　　　）してくれない	 ⑤（　　　）わからない	

　⑥（　　　）先生や上司はいない		  ⑦（　　　）病気のことを伝えていない	

E-4.  あなたの学校の先生や職場の上司は、あなたについて理解してくれますか。

　①（　　　）よく			   ②（　　　）だいたい	 ③（　　　）少し

　④（　　　）してくれない	 ⑤（　　　）わからない	

　⑥（　　　）先生や上司はいない		  ⑦（　　　）病気のことを伝えていない	

E-5.  あなたは学校の先生や上司から、病気に関して偏見や心ない言葉を受けたことがありますか。

　①（　　　）常にある	 ②（　　　）しばしばある		  ③（　　　) ときどきある

　④（　　　）たまにある	 ⑤（　　　）めったにない		

　⑥（　　　）先生や上司はいない		  ⑦（　　　）病気のことを伝えていない	

E-6.  あなたの学校またはあなたの職場は、病気の状況を理解し適切な対応をとってくれますか。

　①（　　　）してくれる		  ②（　　　）してくれない		  ③（　　　）分からない

　④（　　　）通学または通勤をしていない	 ⑤（　　　）病気のことを伝えていない

E-7  学校や職場との関係で、困っていることや悩んでいることはありますか

　　（通学や就労をしていない場合や自営業の場合は、こちらに困りごとを記載してください）

　　 　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　

E. あなたと学校や職場との関係について
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　自分の状況に当てはまる質問について、これまでの経験からお答えください。

F-1.  病気について十分に理解してもらえなかったため、思ったような就学や就労ができなかった

　　  と感じますか。

　①（　　　）ある			   ②（　　　）少しある		  ③（　　　）ない

　④（　　　）就学または就労していない

F-2.  病気について十分な理解が得られず、学校や職場を辞めざるを得なかったことはありますか。

　①（　　　）ある			   ②（　　　）少しある		  ③（　　　）ない

　④（　　　）就学または就労していない	

F-3.  学校生活や就労に関して、困っていることや悩んでいることはありますか。

　　 　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　

F. あなたの就学や就労について

　病院の先生（医師）との関係についてお答えください。、これまでの経験からお答えください。

なお、批判的な回答をした場合でも、あなたの主治医に直接伝わることはありません。

G-1.  あなたは、あなたの病状や不安、困っていることを担当医にためらわずに話すことができま

　　  すか。

　①（　　　）できる	 ②（　　　）だいたいできる	 ③（　　　）少しできる

　④（　　　）ほとんどできない			   ⑤（　　　）できない

G-2.  あなたの担当医は、あなたの病状や不安、困っていることについて、よく理解してくれますか。

　①（　　　）よく			   ②（　　　）だいたい	 ③（　　　）少し

　④（　　　）してくれない	 ⑤（　　　）わからない	

G-3.  あなたの担当医は、症状や治療について責任をもって説明してくれていると感じますか。

　①（　　　）感じる		  ②（　　　）感じない

G-4.  あなたは担当医と、病気の診断や症状、治療方針や薬の副作用など自分が不安に思うことを

　　 よく話し合い、一緒に取り組むことができていますか。

　①（　　　）できる	 ②（　　　）だいたいできる	 ③（　　　）少しできる

　④（　　　）ほとんどできない			   ⑤（　　　）できない

G. あなたと医師との関係について
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G-5.  あなたは、あなたの担当医ではない医師に、病気のことを自分で説明できますか。

　①（　　　）できる	 ②（　　　）だいたいできる	 ③（　　　）少しできる

　④（　　　）ほとんどできない			   ⑤（　　　）できない

G-6.  あなたは、医師に病気のことが上手く伝わらず困ったことがありますか。

　①（　　　）ある		  ②（　　　）ない

G-7.  ふだん通院している病院以外に、あなたの住んでいる場所の近くで診察や診療をしてくれる

　　  病院がありますか。

　①（　　　）ある		  ②（　　　）ない		  ③（　　　）分からない

　④（　　　）ふだん通院している病院は家の近くにある

G-8.  診断や治療を行える医療施設を見つけるまでに、どのような苦労がありましたか。

　　 　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　

G-9.  あなたは今までに、病気の診察や処方を断られたことがありますか。

　①（　　　）ある	 	 ②（　　　）ない

G-10. あなたは担当医の説明に納得ができず、第三者に意見を求めたことがありますか（セカンド

　　 オピニオンの実施を含みます）。

　①（　　　）ある	 	 ②（　　　）ない

G-11. 担当医（以前の担当医も含む）との関係で、困っていることや悩んでいることはありますか。

　　 　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　

G-12. 担当医以外の医師や医師以外の医療従事者との関係で、困っていることや悩んでいることは

　　 ありますか。
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H. 行政の支援について
　自分の状況に当てはまる質問について、これまでの経験からお答えください。

H-1.  身体障害者手帳を持っていますか。

　①（　　　）持っている	 等級：（　　　　　）級		  ②（　　　）持っていない

H-2.  精神障害者保健福祉手帳を持っていますか。

　①（　　　）持っている	 	 ②（　　　）持っていない

H-3.  療育手帳を持っていますか。

　①（　　　）持っている	 	 ②（　　　）持っていない

H-4.  障害福祉サービスの利用を検討もしくは利用するため、自治体の障害福祉担当窓口に相談し

　　  たことがありますか。

　①（　　　）ある	 	 ②（　　　）ない

H-5.  現在利用している医療費助成制度はありますか（複数回答可）。

　①（　　　）子ども医療費助成	 	 	 ②（　　　）小児慢性特定疾病

　③（　　　）自立支援医療（育成医療）	 	 ④（　　　）自立支援医療（更生医療）

　⑤（　　　）指定難病（認定）	 	 	 ⑥（　　　）指定難病（軽症高額該当）

　⑦その他：

　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　

H-6.  最近の 1 か月あたりの医療費は、およそどのぐらいですか（過去 1 年を振り返ってお答えく

　　  ださい）。

　1か月あたりの医療費の総額　　　　：　　　　　　　　　　　　円ぐらい

　そのうち、1か月あたりの自己負担額：　　　　　　　　　　　　円ぐらい
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I. ふだん感じていることについて
　あなたが感じていることについてお答えください。

I-1.  あなたが病気と付き合っていく中で、一番つらいと感じることは何ですか。

I-2.  ここが改善されると、ふだんの生活がもう少し楽になると思うことは何ですか。

質問は以上です。ご協力ありがとうございました。
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FMF1
サブCQ 確定した推奨文

1 「FMFに対するコルヒチンの推奨は？」

・FMF典型例においてコルヒチン定期内服は発熱発作予防に推奨され、合併症の予防効果も期
待できる。（根拠の確かさ：A）
・FMF非典型例においてコルヒチン定期内服は発熱発作予防に推奨される。コルヒチン不応性
となった際は診断の見直しを考慮する。

（根拠の確かさ：C）

2
「FMFに対する抗IL-
1療法(カナキヌマブ)の推奨は？」

・FMF典型例におけるカナキヌマブの使用は、患者の許容する最高用量のコルヒチンを継続投
与しても頻回の発熱発作を認める場合に推奨される．根拠の確かさ：Ｂ

・FMF非典型例に対するカナキヌマブの使用は、患者の許容する最高用量のコルヒチンを継続
投与しても頻回の発熱発作を認める場合、他疾患を十分に除外した上でその使用を考慮しても

よい．根拠の確かさ：C

3
「FMFに対する抗TNF療法（エタネルセプ
ト，インフリキシマブなど）の推奨は？」

・FMF典型例に対する抗TNF療法は、患者の許容する最高用量のコルヒチンを継続投与しても
頻回の発熱発作を認め、抗IL-
1療法が導入できない場合または効果不十分の場合にその使用を考慮してもよい．　根拠の確
かさ：C
・FMF非典型例に対する抗TNF療法の有効性は現時点で評価不能であり、積極的には推奨され
ない．　根拠の確かさ：C

4
「FMFに対する副腎皮質ステロイド全身投
与の推奨は？」

・FMF典型例において副腎皮質ステロイド全身投与は一般的には推奨されない．ただし，ほか
の治療で抑制できないFMFの症状を緩和する目的での短期的使用を考慮してもよい． 根拠の確
かさ：C
・FMF非典型例において副腎皮質ステロイド全身投与は現時点では評価不能である．ただし，
ほかの治療で抑制できないFMFの症状を緩和する目的での短期的使用を考慮してもよい． 根拠
の確かさ：C

5 「FMFに対する抗IL-6療法の推奨は？」

�FMF典型例におけるトシリズマブの使用は、続発性アミロイドーシスを認める場合や、患者
の許容する最高容量のコルヒチンを定期内服しても頻回の発熱発作を認める場合に考慮される

．特に、抗IL-
1療法（カナキヌマブ）が使用できない例や不応例については使用が推奨される．（根拠の確
かさ：B）
�FMF非典型例に対するトシリズマブの使用は現時点では評価不能であり、積極的には推奨さ
れない．（根拠の確かさ：C）

6 「その他の治療」

FMFに対するその他の治療として，インターフェロン(IFN)-
α，ダプソン，サリドマイドなどがある．これらについてはエビデンスおよび専門家による使
用経験が少なく，本ガイドラインでは推奨を決定できなかった。以下に今回の文献評価で得ら

れた科学的根拠および解説を記載する。
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サブCQ 確定した推奨文

1
「FMFに合併したAAアミロイドーシスに対す
る抗IL-6療法の推奨は？」

・FMFに合併したAAアミロイドーシスに対し、コルヒチンや抗IL-
1療法などの既存治療で治療困難な場合には、抗IL-
6療法（トシリズマブ）の実施を考慮してもよい。（根拠の確かさ：C）

2
「FMFに合併したAAアミロイドーシスに対す
る抗IL-1療法の推奨は？」

FMFに合併したAAアミロイドーシスに対して抗IL-1療法は推奨される。根拠の確かさ：C

3
「FMFに合併したAAアミロイドーシスに対す
る抗TNF療法の推奨は？」

FMFに合併したAAアミロイドーシスに対する抗TNF療法は、一部で尿蛋白の減少に対する有効
性が報告されており、コルヒチンや抗IL-
1療法に不応もしくは不耐の場合に使用を考慮してもよい。（根拠の確かさ：C）

4
「FMFに合併したAAアミロイドーシスに対す
るコルヒチンの推奨は?」

� FMFに合併したAAアミロイドーシスにおいて、腎アミロイドーシスの進展予防や蛋白尿減少
を目的として、コルヒチンの投与は考慮される。ただし、腎機能障害が進行した症例では排泄

遅延を来すため、投与量の調整を行う。（根拠の確かさ：C）。

5
「FMFに合併したAAアミロイドーシスに対す
る腎移植の推奨は?」

� FMFに合併したAAアミロイドーシスによる末期腎不全の患者に対して、腎代替療法として腎
移植は考慮される。（根拠の確かさ：C）
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サブCQ 確定した推奨文

1
「HA20に対する副腎皮質ステロイド全
身投与の推奨は？」

�発作頻回例および炎症持続例に対して副腎皮質ステロイドの持続全身投与は推奨
される。ただし、長期間の高用量投与が必要な症例では、分子標的薬などの導入

により可能な限り減量すべきである。（根拠の確かさ：C）

2
「HA20に対するコルヒチンの推奨は？
」

� HA20の初期治療としてコルヒチン持続投与は考慮される。但し、症状が重篤な
症例に対しての有効性は乏しく、漫然とした投与は推奨されない。（根拠の確か

さ：C）

3
「HA20に対する分子標的薬（抗TNF療法
、抗IL-1療法、抗IL-
6療法、JAK阻害剤など）の推奨は？」

� HA20の発作頻回例もしくは炎症持続例に対し、コルヒチンや副腎皮質ステロイ
ド持続全身投与で十分炎症が抑制できない症例については、いずれかの分子標的

薬の使用が推奨される。（根拠の確かさ：C）

4
「HA20に対する造血幹細胞移植の推奨
は？」

� HA20に対する造血幹細胞移植は、ほかの推奨される治療では炎症が抑制できず
、成長・発達障害や臓器障害をきたす症例や、合併する自己免疫疾患の制御が困

難な症例に限定して考慮される。（根拠の確かさ：C）
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NNS

サブCQ 確定した推奨文

1
中條・西村症候群に対する副腎皮質ステロイドの推

奨は？

・臨床症状の改善を目的として、副腎皮質ステロイドの全身投与は推奨される。ただし、十

分な効果が認められない症例に対する漫然とした使用は避けるべきである。根拠の確かさ：C

2
中條・西村症候群に対するメトトレキサートの推奨

は？

臨床症状の改善を目的として、メトトレキサートの投与は考慮される。

根拠の確かさ：C

3
中條・西村 症候群に対するヒドロキシクロロキンの
推奨は？

臨床症状の改善を目的として、ヒドロキシクロロキンの投与は積極的には推奨されない。

根拠の確かさ：C

4 中條・西村症候群に対するトシリズマブの推奨は？
臨床症状の改善を目的として、トシリズマブの投与は考慮される。

根拠の確かさ：C

5 中條・西村症候群に対するJAK阻害薬（バリシチニ
ブなど）の推奨は？

・臨床症状の改善を目的として、JAK阻害薬の投与は考慮される。特に、副腎皮質ステロイド
の減量が困難な症例において、併用を考慮すべきである。

根拠の確かさ：C
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PAPA

サブCQ 確定した推奨文

1
PAPA症候群に対する副腎皮質ステロ
イドの全身投与の推奨は？

�皮膚病変、関節炎、全身炎症症状の抑制を目的として、副腎皮質ステロイドの全身投与は推奨される。
ただし十分な効果が認められない症例に対する漫然とした使用は避けるべきである。（根拠の確かさ：

C）

2

 
PAPA症候群に対する関節炎に対する
副腎皮質ステロイド局所投与の推奨

は？

�関節炎に対する副腎皮質ステロイドの局所投与（関節注射）は、炎症の抑制が期待できず、積極的には
推奨されない。（根拠の確かさ：C）

3
PAPA症候群に対する抗IL-

1療法の推奨は？

関節炎や全身症状の抑制に一定の有効性が期待され、PAPA症候群に対して抗IL-
1療法は考慮される。ただし、ざ瘡への効果は限定的であり積極的には推奨されない。（根拠の確かさ
：C）

4
PAPA症候群に対する抗TNF療法の推
奨は？

�皮膚症状、および全身炎症症状の改善を目的として、抗TNF療法の実施は考慮される。
�関節炎に対する抗TNF療法は、効果が不十分であり、その使用は積極的には推奨されない。（根拠の確
かさ：C）

5
PAPA症候群に対する免疫抑制剤（ア
ザチオプリンなど）の推奨は？

�免疫抑制剤の投与は、単独では皮膚症状に効果が期待できず、関節炎・全身炎症症状に対する有効性に
ついても評価不能であるため、積極的には推奨されない。根拠の確かさ：C
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PFAPA

サブCQ 確定した推奨文

1 「PFAPAに対するシメチジン予防内服の推奨は？」
�シメチジン予防内服は、発作の抑制のための治療として考慮される。ただし、十分な効果
が認められない症例に対する漫然とした使用は避けるべきである。（根拠の確かさ：Ｃ）

2 「PFAPAに対する発熱発作時PSL内服の推奨は？」
�発熱発作の頓挫を目的にしたPSL内服は推奨される。ただし、他疾患に使用されることがな
いよう、慎重な使用が望まれる。（根拠の確かさ：Ｂ）

3
「PFAPAに対する扁桃摘出術の推奨は？
」

�扁桃摘出は発熱発作抑制効果が最も期待できるため推奨される。しかしながら、本症は自
然治癒が期待できる疾患であり、患者の社会背景や手術のリスクを考慮した上で総合的に判

断すべきである。（根拠の確かさ：Ａ）

4 「PFAPAに対する抗IL-1療法の推奨は？」
�抗IL-
1療法の発熱発作抑制に関する有効性は少数の成人発症の症例報告に限られており、現時点
では推奨されない。（根拠の確かさ：C）

5
「PFAPAに対するコルヒチン予防内服の
推奨は？」

�コルヒチン予防内服は、発熱発作抑制効果がほかの治療を上回るものではなくエビデンス

レベルも低い。安全性も他の治療と比較して確立していないことから、他の治療薬により発

熱発作が抑制できない症例に限定して使用を考慮してもよい。（根拠の確かさ：C）
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＜疾患のご紹介＞CDC42 C 末端異常症 

 

患者数 

国内では２症例の報告があり、潜在的に数名の患者が推定される。 

 

概要 

CDC42 分子をコードする CDC42 遺伝子変異により常染色体顕性（優性）遺伝形式で

発症する自己炎症性疾患である。C 末端領域の３つの変異（R186C、C188Y、X192C）

が報告されているが、新生児・乳児期より強い炎症病態を引き起こすため、これまでの

報告は全て孤発例である。患者血清中の IL-18 が異常高値となることから炎症病態とし

てインフラマソームの活性化が推定されており、R186C と X192 変異についてはパイ

リンインフラマソームの過剰活性化を誘導することが報告されている。IL-1β と IL-18

の過剰産生により、発熱、寒冷蕁麻疹様皮疹、関節痛、乳児期発症腸炎、マクロファー

ジ活性化症候群（Macrophage activating syndrome: MAS）様の症状など幅広い症状

を呈する。 

  

原因の解明 

CDC42 遺伝子の変異は、巨大血小板性血小板低下症、知的障害、屈指、感音性難聴、

特徴的顔貌を特徴とする先天異常症候群である武内・小崎症候群（TKS）の原因として

知られているが、TKS に於いて炎症病態は例外的である。2019 年、CDC42 の C 末端

領域の３つの変異（R186C、C188Y、X192C）により強い炎症病態を呈する複数の症

例が報告され、TKS とは異なる疾患として認識されている。CDC42 は small GTPase

の 1 つであり、細胞膜に局在してシグナルを伝える分子スイッチの役割を果たすが、炎

症病態は CDC42 分子の細胞内局在異常により引き起こされると考えられている。特に

R186C と X192 については変異体がゴルジ体に集積してパイリンの過剰活性化を引き

起こし、IL-1β と IL-18 の過剰産生を引き起こすと考えられている。 

  

主な症状 

新生児期から発熱、紅斑または寒冷蕁麻疹様皮疹、腸炎などの多彩な全身性炎症で発症

し、脾腫・血球減少・凝固障害といったマクロファージ活性化症候群に類似した病態を

呈する。非常に強い炎症病態を引き起こし、現時点で報告されている症例は基本的に全

て重症である。 

 

主な合併症 

多くの症例でマクロファージ活性化症候群様の血球貪食症候群を合併しており、コント

ロール不良で致死的経過をとる症例も多い。乳児期の死亡例が多く、長期的な予後は今

後の検討課題である。 

 

 



主な治療法 

現時点で確立された治療法はない。副腎皮質ステロイドによりある程度のコントロール

は可能であるが単独での管理には限界がある。有効性が高いと報告されているのは抗

IL-１製剤であるが国内では適用外である。造血細胞移植が行われた症例もあるが、皮

膚炎の残存が報告されているため今後の検討が必要である。 

  

 

担当 

笹原洋二、八角高裕 



CDC42 C末端異常症

概要・特徴： small GTPase である CDC42 をコードする CDC42 遺伝子の

C末端領域変異により発症する常染色体顕性（優性）遺伝形式の自己炎症性

疾患である。出生直後より激しい炎症病態を呈するため、これまでの報告は

全て孤発例である。IL-1βとIL-18の過剰産生による慢性炎症が基本病態であ

り、新生児期からの発熱や紅斑、腸炎、脾腫・血球減少・凝固障害といった

マクロファージ活性化症候群様兆候など、多彩な症状を呈する。なお、マク

ロファージ活性化症候群様の病態を合併すると、急激な血球減少、高フェリ

チン血症、凝固異常をきたし、致死的経過をとることもある。



CDC42 C末端異常症の診断フローチャート

以下のうち、1つ以上を認める
A. 症状
① 紅斑または蕁麻疹様皮疹
② 発熱
③ 新生児期から持続する下痢等の腸炎症状

CDC42の疾患関連変異（C末端領域変異）あり

診断確定

以下のうち、1つ以上を認める
B. 検査所見
① 炎症所見陽性
② 血清IL-18高値
③ マクロファージ活性化症候群
(白血球減少、血小板減少、フェリチン高値等)

除外

Yes

No

Yes

No

NoYes

※鑑別診断
はじめに、他の自己炎症性疾患、全身型若年性特発性関節炎、感染
症、炎症性腸疾患、自己免疫疾患、家族性血球貪食性リンパ組織球
症、X連鎖性リンパ増殖症を除外する。

※疾患関連変異
疾患関連性が確定された変異を言う。疾患関連変異なしには，変異
があっても疾患との関連性が証明されていないものや，変異がない
ものを含む。疾患関連性の判断に関しては，専門家に相談する。



CDC42 C末端異常症の治療

基本治療

現時点で確立された治療法はない。

新生児期発症多臓器系炎症性疾患 (Neonatal onset multisystem 
inflammatory disease) (NOMID)／慢性乳児神経皮膚関節症候群
(Chronic infantile neurologic cutaneous, and articular 
syndrome) (CINCA 症候群)に類似した症状に対して、抗IL-１製
剤（カナキブマブ）の導入を考慮する。

追加治療
マクロファージ活性化症候群様症状に対して、ステロイド、シク
ロスポリン、免疫グロブリン療法等の併用を検討する。

留意事項
未承認、適応外薬を含む。治療にあたっては、専門家への相談を
考慮する。



＜ 疾 患 の ご 紹 介 ＞ 免 疫 調 節 障 害 を 伴 う 脊 椎 内 軟 ⾻ 異 形 成 症 

(SPENCDI: spondyloenchondrodysplasia with immune 

dysregulation) 

 
患者数 
国内では、数名の患者数が推定される。本邦からの報告は２家系。 
 
概要 
SPENCDI は、TRAP（tartrate-resistant alkaline phosphatase、酒⽯酸抵抗性酸性フ
ォスファターゼ）をコードする ACP5（acid phosphatase5、tartrate resistant）遺伝⼦
変異により発症する疾患で、常染⾊体潜性（劣性）遺伝形式をとる。⾻系統疾患である
SPENCD（脊椎内軟⾻異形成症）に加えて、免疫調節障害および神経症状を呈するもの
が SPENCDI と呼ばれるが、SPENCD と SPENCDI は表現型の異なる同⼀疾患と考え
られている。著明な I 型インターフェロン産⽣の増加が認められ、先天性免疫異常症の
国際的な分類では、SPENCDI は⾃⼰炎症性疾患のうちのⅠ型インターフェロン異常症
に分類されている。 
 
原因の解明 
SPENCDI は、ACP5 遺伝⼦の機能喪失型変異により発症する。TRAP は破⾻細胞、マ
クロファージ、樹状細胞に主として発現している。TRAP には 2 つのアイソフォームが
知られ、マクロファージや樹状細胞では TRAP5a のみが細胞外に分泌され、TRAP5b は
細胞内に留まる。⼀⽅、破⾻細胞からは TRAP5b が分泌される。患者ではオステオポ
ンチン不活性化作⽤を有する TRAP の機能⽋失により、TPAP の基質であるリン酸化オ
ステオポンチンが増加する。その結果、形質細胞様樹状細胞におけるⅠ型インターフェ
ロン産⽣が亢進し免疫系の異常が引き起こされると考えられている。リン酸化オステオ
ポンチン増加は破⾻細胞の活性化し⾻吸収を亢進させると想定されるが、SPENCDII は
軽度ではあるが⾻硬化を合併する。TRAP 機能喪失は⾻吸収を抑制する可能性がある。 
 
主な症状 
発症年齢は乳児から 10 才台後半までの報告があり重症度は多様である。 
⻑管⾻の⻑軸⽅向の成⻑である内軟⾻性⾻化障害により、椎⾻の形成不全（扁平化、椎
体後部の⾻化遅延）/体幹短縮/腰椎前弯増⼤、⾻幹端異形成/四肢近位短縮をきたすの
が特徴である。⾻幹端異形成は、腸⾻翼や⻑管⾻⾻幹端の⾮がん性増殖（内軟⾻腺腫病
変）として認められる。体格は低⾝⻑、樽胸であり、その他顔⾯異常、⻭萠出遅延、動
作の不器⽤さなどを認めることがある。 
免疫系の異常は⾃⼰免疫から繰り返す感染症まで多岐にわたる。⾃⼰免疫異常では全⾝
性エリテマトーデス様症状が認められ、Monogenic lupus のひとつとしても位置付け



られる。その他シェーグレン症候群、筋炎、Raynaud 現象、関節炎、⾃⼰免疫性甲状
腺機能低下症、⽩斑や⾃⼰免疫性溶⾎性貧⾎、⾃⼰免疫性⾎球減少症などの報告がみら
れる。感染では繰り返す細菌やウイルス感染症が認められる。 
その他、痙性、精神遅滞、頭蓋内⽯灰化などの神経系の症状の報告がある。 
神経症状や感染症の程度は、同⼀家系内でもさまざまであり、表現型は多様とされる。 
TRAPの機能⽋失により⾎清酒⽯酸抵抗性酸性フォスファターゼTRACP-5b（TRAP5b）
は低値を⽰す。 
 
主な合併症 
さまざまな神経症状、感染症や⾃⼰免疫疾患を合併する可能性があるが、SPENCDI の
詳細な⾃然歴や予後については不明であり、今後の症例集積が必要である。 
 
主な治療法 
現時点で確率された治療法はない。合併する⾃⼰免疫疾患や感染症等に対する治療を⾏
う。他のⅠ型インターフェロン異常症と同様に、JAK阻害剤が有効との報告があり、今
後の検討課題である。 
 
担当 
和⽥泰三、宮前多佳⼦ 



免疫調節障害を伴う脊椎内軟⾻異形成症
(SPENCDI: spondyloenchondrodysplasia with immune dysregulation)

概要・特徴︓TRAP (tartrate-resistant alkaline phosphatase、酒⽯酸抵抗

性酸性フォスファターゼ) をコードするACP5（acid phosphatase5、

tartrate resistant）遺伝⼦変異により、常染⾊体潜性 (劣性)の遺伝形式で

発症する脊椎内軟⾻異形成-免疫調節異常疾患である。基本的な病態は、⾃

⼰免疫異常を伴うⅠ型インターフェロン異常症と脊椎内軟⾻異形成症である。

主な症状は、内軟⾻性⾻化障害による椎⾻の形成不全（扁平化、椎体後部の

⾻化遅延）／体幹短縮、⻑管⾻⾻幹異形成／四肢近位短縮、腸⾻翼・⻑管⾻

の内軟⾻腺腫病変と⾃⼰免疫異常による全⾝性エリテマトーデス、⾃⼰免疫

性甲状腺機能低下症、⾃⼰免疫性⾎球減少症である。繰り返す細菌やウイル

ス感染症や神経症状として痙性、精神遅滞、頭蓋内⽯灰化などの神経系の症

状が認められる。



免疫調節障害を伴う脊椎内軟⾻異形成症
(SPENCDI: spondyloenchondrodysplasia with immune dysregulation)

の診断フローチャート

以下のうち、①＋②または①＋③を認める
A. 症状・徴候
① 内軟⾻性⾻化障害による病変

椎⾻の形成不全（扁平椎体、椎体後部⾻化遅延）
⻑管⾻⾻幹異形成
四肢近位短縮
腸⾻翼・⻑管⾻の⾮がん性増殖（内軟⾻腺腫病変） 

② 免疫調節障害
1.⾃⼰免疫異常

全⾝性エリテマトーデス、シェーグレン症候群
筋炎、甲状腺機能低下症
溶⾎性貧⾎、⾎⼩板減少症

2.繰り返す細菌やウイルス感染症

③ 神経症状
痙性、精神遅滞、頭蓋内⽯灰化 

ACP5の疾患関連変異（機能喪失変異）あり

診断確定

以下のうち、1つ以上を認める
B. 検査所⾒
① 画像検査異常

⾻病変
頭蓋内⽯灰化（加齢による⽣理的変化を除く）

② 免疫調節異常（⾃⼰免疫異常）
抗核抗体、抗dsDNA抗体陽性など

③ Ⅰ型インターフェロン異常
インターフェロン-α上昇
Interferon signature（ISG）スコア陽性

④ ⾎清TRACP-5b (TRAP5b) の低値

除外

Yes

No

Yes

No

No
Yes



※鑑別診断
はじめに、他の⾻系統疾患、I型インターフェロン異常症、⾃⼰免疫疾患、⾃
⼰炎症性疾患、先天性免疫不全症を除外する。

※疾患関連変異
疾患関連性が確定された変異を⾔う。疾患関連変異なしには，変異があっても
疾患との関連性が証明されていないものや，変異がないものを含む。疾患関連
性の判断に関しては，専⾨家に相談する。



免疫調節障害を伴う脊椎内軟⾻異形成症
(SPENCDI: spondyloenchondrodysplasia with immune dysregulation)

の治療

基本治療
現時点で確⽴された治療法はない。

合併する⾃⼰免疫疾患や感染症等に対する治療を⾏う。

追加治療
他のI型インターフェロン異常症と同様に、JAK阻害剤の有効性が
⽰唆されているが、実⽤化には⾄っていない。

留意事項 未承認、適応外薬を含む。治療にあたっては、専⾨家への相談を
考慮。




























































