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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

する稀少疾患である。令和４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、移行医療体制の構築、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（GL）/フローチャート(FC)の作成・

改訂、を行った。具体的には、①A20ハプ

ロ不全症、中條･西村症候群、PAPA症候群

の GL 作成、家族性地中海熱・PFAPA 症候

群の GL改訂、②日本免疫不全・自己炎症

学会と連携、保険診療による遺伝子検査

体制整備、③WEB に医師相談窓口を開設、

診療の質向上に貢献、④未保険収載遺伝

子の研究での遺伝子解析系構築、⑤難病

プラットフォームでの患者登録体制の構

築･登録推進、⑥クリオピリン関連周期熱

症候群、CRMO、HA20 の全国調査、実数把

握完了、⑦超稀少 6 疾患の診療 FC 作成、

を行った。しかし、診断基準未整備疾患の

存在、保険診療未対応遺伝子解析体制の

未完成、患者登録・非遺伝性疾患の全国疫

学調査等が継続中である。以上の課題に

対し、1）保険診療未対応遺伝子の解析体

制の構築、2）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、3）移行

期医療指針作成を含めた移行期医療体制

の構築、4）難病プラットフォームでの患

者登録推進、5）全国調査による患者実態

把握、6）新規疾患を含めた診療 GL/FC作

成・改訂、7）体細胞モザイク疾患・酵素

活性測定が有用な疾患の診断体制の確立、

8）患者 QOL調査による患者アンメットニ

ーズ等の前方視的エビデンス集積、を行

い診療 GL/FCへ反映させる。 

本研究の特色として、小児科・内科・皮

膚科等多様な自己炎症専門医、疫学統計･

遺伝子診断の専門家が参加、本邦自己炎

症診療体制を構築、次世代育成のため若

手協力者を多数含む。また、遺伝子診断等

で国際連携を継続している。以上より、国

際的連携を継続しつつ、地域に根ざす小

児から成人まで対応する診療体制とエビ

デンスによる診療 GL/FC の作成が可能と

なる。患者情報・検体により、他の疾患横

断的・病態解明・創薬の研究班と連携、同

疾患の診療エビデンス構築のみならず、

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。 

 

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、主に以下の 4つを行った。 

1）診療体制整備、移行期医療の指針作成、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、4) 患者 QOL調査に

よる患者アンメットニーズ等の前方視的エビデンス集積、患者会との連携。 
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Ｂ. 研究方法 

今年度、本研究では以下の 4つを行った。 

1）診療体制整備、移行期医療の指針作成、

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、4) 患者 QOL 調査

による患者アンメットニーズ等の前方視

的エビデンス集積、患者会との連携  

 

（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

行期医療の指針作成、関連研究との連携 

前研究班から引き続き、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、MKD

の移行医療指針案を作成した（資料 1）。

各 AMED 研究班（代表八角高裕、岡田賢、

本田吉孝、仲瀬裕志、桐野洋平）と連携を

行った。 

体細胞モザイク疾患・酵素活性測定が

有用な疾患の診断体制の確立に向けて、

かずさ遺伝子検査室と連携、検査体制を

準備中である。 

 

２）患者登録システムの推進・全国調査 

前研究班から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。

クリオピリン関連周期熱症候群の全国調

査（Arthritis Rheumatol. 2024）、慢性再

発性多発性骨髄炎 A20 ハプロ不全症の全

国調査も継続した。その他、エイカルディ

-グティエール症候群、中條･西村症候群、

STING異常症、TRAPS、PAPA 症候群、ROSAH

症候群において全国調査を開始した（資

料 2）。また、本邦における全 5名の RELA

異常症に関して論文報告を行った（J Exp 

Med. 2023） 

 

３）診療ガイドライン/フローチャート作

成 

前研究班から引き続き診療ガイドライン

の作成・改訂を行った（資料 3）。 

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作成な

らびに家族性地中海熱、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）ガイドライン改訂作業を

行った。RELA 異常症の診療フローチャー

トを作成した（資料 4）。VEXAS 症候群、

STING 異常症の指定難病の診断基準（案）

を作成し、日本リウマチ学会の承認を得

た。国際共同研究において ADA2欠損症の

7



 

International Consensus Statement に

ついて報告した（JAMA Netw Open. 2023：）。 

 

４）患者 QOL 調査による患者アンメット

ニーズ等の前方視的エビデンス集積、患

者会との連携 

パーソナルヘルスレコード（PHR）を用

いたブラウ症候群に対する QOL 調査を開

始した（資料 5）。また、国際生活機能分

類（ICF）の概念を用いた患者 QOL調査を

準備中である。 

「CAPS 患者・家族の会」へ参加し意見

交換を行った（資料 6）。自己炎症性疾患

の患者会である「自己炎症疾患友の会」主

催の医療講演会 2023 において、講演を行

った（資料 7）。 

 

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行われた。 

 

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、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) 患者 QOL 調査

による患者アンメットニーズ等の前方視

的エビデンス集積、患者会との連携に関

して、令和 5 年度は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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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指針の作成

を目指す。また関連研究班と連携し、自己

炎症性疾患における研究の活性化を目指

す。 

 

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。各AMED研究班と

の連携を行い、自己炎症性疾患研究を促

進させる。 

 

（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 

前研究班から引き続き、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 649 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 49件)。小児・成

人をシームレスに診療できる体制構築の

ため、MKDの移行医療指針案（資料 1）を

作成した。本邦における多施設共同研究

において VEXAS 症候群のスコアリングシ

ステムについて報告した（Rheumatology. 

2023）。自己炎症性疾患、原発性免疫不全

症において、プロテオーム解析を用いた

診断法についても報告した（PNAS Nexus. 

2023）。中條・西村症候群、エカルディ・

グティエール症候群、STING 異常症を対象

としたバリシチニブ(JAK 阻害薬）の治験

研究要旨 

前研究班から引き続き 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、メバロ

ン酸キナーゼ欠損症の移行医療指針案を作成した。また、各 AMED研究班と連携を

おこない、以下の３つについて論文報告を行った：①VEXAS症候群のスコアリング

システム、②自己炎症性疾患、原発性免疫不全症において、プロテオーム解析を用

いた診断法、③中條・西村症候群、エカルディ・グティエール症候群、STING異常

症を対象としたバリシチニブ(JAK阻害薬）の治験。自己炎症性疾患の診断に関し

て、体細胞モザイク診断・酵素活性測定に向けて、かずさ遺伝子検査室と連携し検

査体制を準備中である。 
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を行い、有効性及び安全性について報告

した（ Pediatr Rheumatol Online J. 

2023）。 

各 AMED 研究班（代表八角高裕、岡田賢、

本田吉孝、仲瀬裕志、桐野洋平）と連携を

行った。 

体細胞モザイク疾患・酵素活性測定が

有用な疾患の診断体制の確立に向けて、

かずさ遺伝子検査室と連携、検査体制を

準備中である。特に VEXAS 症候群の責任

遺伝子である UBA1遺伝子の解析系の構築

を行った。 

VEXAS症候群、STING異常症である SAVIに

関し難病の対象疾患として、申請を行っ

た。 

 

Ｄ. 考察                   

 前研究班から引き続き 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。MKD移行期医療の

指針も予定通り作成された。また、AMED研

究班とも連携し、自己炎症性疾患の研究

を継続した。 

 

Ｅ. 結論 

 今年度はほぼ予定通り研究を推進する

ことができ、本邦の自己炎症性疾患の診

療体制の整備に貢献した。 
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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。本研究では、

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

国調査を行い、本邦におけるエビデンス

を集積する。これにより本邦におけるエ

ビデンスに基づいた診療ガイドライン/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。クリオピリン関連周期熱症候

群、慢性再発性多発性骨髄炎、A20ハプロ

不全症について前研究班から引き続いて

全国調査を行う。また、新たにエカルディ

-グティエール症候群、中條･西村症候群、

STING異常症、TRAPS、PAPA症候群、ROSAH

症候群の全国調査を行う。 

 

（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 

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、101 名の臨床データ

の解析が終了し、論文報告を行った

（Arthritis Rheumatol. 2024）。慢性再

発性多発性骨髄炎の全国調査に関しては

論文投稿準備中である。A20ハプロ不全症

の全国調査も順調に行われ、引き続き臨

床情報が収集を行っている（現在データ

解析中）。その他、エカルディ-グティエー

ル症候群、中條･西村症候群、STING 異常

症、TRAPS、PAPA症候群、ROSAH症候群に

おいて全国調査を開始した（資料 2）。前

研究班から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。 

本邦における全 5名の RELA異常症が優

性阻害変異によって発症していることに

ついて報告した（J Exp Med. 2023）。 

 

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。前研究班から引き続き、難病プラットフォームを基盤とし

た患者登録を継続しておこなった。クリオピリン関連周期熱症候群の全国調査を行

い論文報告した。慢性再発性多発性骨髄炎、A20ハプロ不全症の全国調査も順調に行

われた。その他、複数の自己炎症性疾患の全国調査について開始した。また、本邦

における 5名の RELA 異常症に関する論文報告を行った。 
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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。 

 

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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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。前研究班か

ら引き続き、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・改訂を行う

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）の改訂を前研究班に引き続いて

行う。また、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、前研究

班から引き続き診療ガイドラインの作

成・改訂を行った。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

ドライン作成ならびに家族性地中海熱、

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）ガイドラ

イン改訂作業を行った。Minds に準拠し、

患者及びその家族も参加し、原稿案が完

成し、現在原稿を作成中である（資料 3）。

RELA 異常症の診療フローチャート案（資

料 4）を作成した。VEXAS症候群、STING異

常症の指定難病診断基準（案）を作成し、

日本リウマチ学会の承認を得た。国際共

同 研 究 に お い て ADA2 欠 損 症 の

International Consensus Statement に

ついて報告した（JAMA Netw Open. 2023）。 

 

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。 

前研究班から引き続き、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。RELA異常症については、診療フローチャートを作成

した。また、VEXAS 症候群、STING異常症の診断基準（案）を作成した。 
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Ｄ. 考察                   

 今年度もほぼ予定どおり、診療ガイド

ラインの作成、改訂作業を行うことがで

きた。新規自己炎症性疾患 1 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。また、VEXAS 症候群、STING

異常症の診断基準（案）を作成した。 

 

Ｅ. 結論 

 引き続き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・改訂を行い、

自己炎症性疾患の診療に寄与することが

可能となる。 
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小児内科．2023;55（増刊号）：838-843. 
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18. 辻 良香, 古賀智裕, 川上 純. 自己炎

症性疾患の概説. リウマチ科. 70(5): 
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19. 武井修治．生物学的製剤と小児リウマ
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ズマブ治療の理論と実際．監修：伊藤
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科学 2023;72(4):303-309. 
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2．学会発表 

1. 西小森隆太. 自己炎症性疾患ガイドラ

イン. 日本小児感染症学会総会・学術

集会プログラム・抄録集. 2023;55

回:78. 

2. 西小森隆太. 【自己炎症症候群】自己

炎症症候群とは? 自己炎症症候群 

総論. 西日本皮膚科. 2023;85(3):207. 

3. 西小森隆太. 自己炎症性疾患の診断と

その対応 . 日本皮膚科学会雑誌 . 

2023;133(5):1267. 

4. 前田由可子, 道倉雅仁, 石川秀樹, 伊
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藤秀一, 中村好一, 日衛嶋栄太郎, 井

澤和司, 西小森隆太, 八角高裕. 自己

炎症症候群-全国調査の現状と注意す

べ き 小 児 リ ウ マ チ 類 似 疾 患 -

Here,There and Everywhere 本邦初

の慢性再発性多発性骨髄炎(CRMO)全国

疫学調査. 日本小児リウマチ学会総

会・学術集会プログラム・抄録集. 

2023;32回:44. 

5. 大植啓史, 日衛嶋栄太郎, 井澤和司,

宮本尚幸, 仁平寛士, 本田吉孝, 山本

修司, 樋口浩和, 山東奈津子, 岩田直

也, 荻野 諒, 平田惟子, 西谷真彦,

中長摩利子, 西小森隆太, 八角高裕,

滝田順子. A20 ハプロ不全症に合併す

る炎症性腸疾患 3 例の臨床的特徴に関

する検討. 日本小児栄養消化器肝臓学

会雑誌. 2023;37(1):34-5.

6. 日高由紀子, 古賀浩嗣, 菅野景子, 秋

葉純, 西小森隆太, 前田彩花, 土田奈

緒美, 内山由理, 桐野洋平, 松本直通,

古賀丈晴, 名嘉眞武國, 井田弘明. 皮

疹先行後,耳介腫脹,強膜炎を認めた

VEXAS 症候群の一例. 九州リウマチ.

2023;43(2):S53.

7. 日高由紀子, 西小森隆太, 井田弘明.

自己炎症症候群とその他の疾患 全身

症状を伴い慢性炎症が持続する IL-

36Ra欠損症の一例. 日本リウマチ学会

総会・学術集会プログラム・抄録集.

2023;67回:722.

8. 白木真由香, 三輪友紀, 門脇紗織, 井

澤和司, 八角高裕, 西小森隆太, 大西

秀典. A20 ハプロ不全症に関する全国

疫学調査 . 日本小児科学会雑誌 .

2023;127(2):248.

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
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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患政策研究事業） 
分担研究報告書 

自己炎症性疾患とその類縁疾患における患者 QOL 調査による患者アンメットニ
ーズ等の前方視的エビデンス集積、患者会との連携に関する研究 

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・大学院医学研究院・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・大学院医学研究科・主任教授 

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 金澤伸雄 兵庫医科大学・医学部・主任教授  
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・特定教授 

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 桐野洋平 横浜市立大学・大学院医学研究科・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 竹崎俊一郎 北海道大学・大学院医学研究院・特任助教 

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 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 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 岩田直美   あいち小児保険医療総合センター・感染免疫科・医長 

研究協力者 冨板美奈子 千葉県こども病院アレルギー・膠原病科・部長 

研究協力者 山口賢一   聖路加国際病院・リウマチ膠原病センター・医長 

研究協力者 大村浩一郎 神戸市立医療センター中央市民病院・膠原病・リウマチ内科・部長 

研究協力者 五十嵐 中 東京大学大学院薬学系研究科・医薬政策学・客員准教授 

研究協力者 池田俊也   国際医療福祉大学・大学院医療経営学管理分野・教授 

研究協力者 端 幸代   京都大学・医学部附属病院・薬剤師 

研究協力者 小中朝華   久留米大学病院・小児科・看護師 

研究協力者 村上良子   大阪大学・微生物病研究所・特任教授 
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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 室谷健太   久留米大学・付置研究所・教授 

研究協力者 角間辰之   久留米大学・付置研究所・客員教授 

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 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・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・医員 

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・大学院医学研究院・助教 

研究協力者 朴 崇娟    九州大学・九州大学病院・医員 

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 土田奈緒美  横浜市立大学附属病院・難病ゲノム診断科・助教 

研究協力者 門脇朋範   岐阜大学・医学部附属病院・助教 

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   東海国立大学機構岐阜大学・大学院医学系研究科・特任助教 

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 幅 あずさ   東海国立大学機構岐阜大学・大学院医学系研究科・大学院生 

研究協力者 浅野孝基   広島大学・原爆放射線医科学研究所・准教授 

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 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 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 武内香菜子  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 稲葉 豊   和歌山県立医科大学・講師 

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・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 
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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・免疫科・医員 

研究協力者 藤森健太郎  国立成育医療研究センター・免疫科・フェロー 

研究協力者 古賀智裕  長崎大学病院・講師 

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 辻 良香   長崎大学・病院臨床研究センター・助手 

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   京都大学・医学部附属病院・研究員 

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・教授 

研究協力者 市川貴規   信州大学・医学部・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 穂坂 翔   筑波大学・医学医療系・病院講師 

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 森谷邦彦  防衛医科大学校・小児科学講座・助教 

研究協力者 仁紙千尋  防衛医科大学校・小児科学講座・助教 

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 森谷邦彦   防衛医科大学校・小児科学講座・助教 

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 立石昇一朗  防衛医科大学校・小児科学講座・研究科学生 

研究協力者 藤田雄也   福島県立医科大学・医学部・助教 

研究協力者 松本聖生   福島県立医科大学・医学部・助手 

研究協力者 坂本祐真   川崎医科大学・医学部・助教 

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・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・プロジェクト助教 

研究協力者 星野顕宏   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 山下 基    東京医科歯科大学・大学院医歯学総合研究科・非常勤講師 
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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。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 

 パーソナルヘルスレコード（PHR）を用

いたブラウ症候群に対するQOL調査を行

う。また、国際生活機能分類（ICF）の概

念を用いた患者QOL調査を行う。 

患者会と連携するため各患者会の会合へ

参加する。 

 

（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 

パーソナルヘルスレコード（PHR）を用

いたブラウ症候群に対するQOL調査を開

始した（資料 5）。また、国際生活機能分

類（ICF）の概念を用いた患者 QOL 調査

を準備中である。 

令和 5年 9月 10日、「CAPS患者・家族

の会」へ参加し意見交換を行った（資料 6）。

また令和 5年 12月 9日、自己炎症性疾患

の患者会である「自己炎症疾患友の会」主

催の医療講演会 2023において、講演を行

った（西小森、右田、大西、資料 7）。 

 

Ｄ. 考察                   

 ほぼ予定どおりに QOL 調査の準備を行

い、患者会との連携も行うことができた。 

 

Ｅ. 結論 

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。本研究においては、患者アンメットニーズ等の

前方視的エビデンス集積するため、患者 QOL調査を開始した。また患者会との連携

を継続して行った。 
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 引き続き QOL 調査ならびに患者会との

連携を継続していく。 
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⾼IgD症候群(Hyper IgD syndrome, HIDS)/メバロン酸キナーゼ⽋損症(Mevalonate kinase 

deficiency, MKD) 移行医療指針案 

1. 疾患名ならびに病態（小慢対策での疾病名を含む）

⾼IgD症候群(Hyper IgD syndrome, HIDS)/メバロン酸キナーゼ⽋損症(Mevalonate kinase 

deficiency, MKD) 

メバロン酸キナーゼ⽋損症(mevalonate kinase deficiency : MKD)はコレステロール⽣合

成経路にかかわるメバロン酸キナーゼ(mevalonate kinase : MK)の活性低下により発症す

る⾃⼰炎症性疾患である．疾患関連遺伝⼦は MVK遺伝⼦であり，その機能低下変異により常

染⾊体劣性遺伝形式で発症する．欧州では数百⼈程度の患者が認められ，わが国の推定患者

数は 10〜20名程度である．  

2. 小児期における一般的な診療（概略）

症状 

多くの場合，乳児期早期に繰り返す発熱にて発症し，⽪疹，腹部症状，関節症状などを伴う．

⾎清 IgD値が⾼値となることから，⾼IgD症候群(hyper IgD syndrome : HIDS)と名づけら

れ，わが国における保険病名，⼩児慢性特定疾病および指定難病で⾼IgD症候群という名称

が⽤いられている．しかし，⾎清 IgD値が⾼値とならない症例もあり，またほかの⾃⼰炎症

性疾患においても⾎清 IgD値が⾼値となる場合がある．さらに，出⽣直後から⾼度の全⾝炎

症を呈し，先天奇形や精神発達遅滞などを伴う最重症型はメバロン酸尿症と呼称されてき

た．病態に即した疾患名が好ましいという観点から，本疾患に対しては HIDSとメバロン酸

尿症を包括してメバロン酸キナーゼ⽋損症という名称が広がってきている．欧州に⽐べて

わが国の患者では重症例の割合が⾼い傾向にある． 

1）発熱

本症は周期性発熱をきたす疾患のひとつとして取り扱われることが多いが，必ずしも発熱

発作の周期性は明瞭ではなく，発熱が遷延することもある．発熱発作は悪寒が先行し，約 4

～6 日間続く．しばしば頭痛、腹痛、吐き気および嘔吐，皮膚症状などの随伴症状を伴い、

予防接種、手術、外傷および感染症などの外因性・内因性ストレスで誘発されることがある．

1 年あたりの発作が 12回（中央値）という報告がある． 

2）消化器症状

腹痛，嘔吐などの消化器症状は本疾患に特徴的で高頻度で認められ，ほとんどの場合が発熱

発作に随伴する．重篤な消化器症状として，無菌性腹膜炎，消化管出血，腸閉塞，腸穿孔，

消化管潰瘍などが報告され，急性腹症の外科的評価が必要となる場合もある． 
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3）皮膚症状

発熱発作に随伴する皮膚症状は通常固定性で，掌蹠に広がるびまん性斑状皮疹であること

もあれば、結節性、蕁麻疹性、形態性のこともある。皮膚病理組織では、血管周囲の炎症細

胞と抗体または補体成分 C3、あるいはその両方の沈着がみられる。 

4）筋骨格系症状

発熱発作に随伴して，筋痛や関節痛を訴える症例が認められる．関節痛は通常対称性であり，

非破壊性関節炎を呈することがある． 

5) 重篤な合併症

マクロファージ活性化症候群をきたすことがある．

治療 

副腎皮質ステロイドの発作時間欠的投与 (プレドニゾロン（PSL） 0.5-1mg/kg/day) によ

り，PSLの漸減中止が困難な場合には，副腎皮質ステロイド持続投与を行う．長期投与によ

る炎症抑制が必要な場合は抗 IL-1療法の導入を検討する．カナキヌマブ本疾患における有

効性，安全性が臨床試験で確認され，本邦では高 IgD症候群（メバロン酸キナーゼ欠損症）

に対し保険適用がみとめられている．通常、体重 40kg以下の患者にはカナキヌマブ（遺伝

子組換え）として 1 回 2mg/kgを、体重 40kgを超える患者には 1回 150mg を、4週毎に皮下

投与する。十分な臨床的効果がみられない場合には追加投与又は適宜漸増するが、1回最高

用量は体重 40kg以下の患者では 6mg/kg、体重 40kgを超える患者では 450mg とする。 

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）

常染色体潜性（劣性）の遺伝形式をとる単一遺伝子疾患であることより，基本的には長期に

及ぶ医療の継続を要する．経年自然経過により患者の 65％以上が、発作の重症度と頻度が

減少する傾向を認めるも、寛解に至ったのは 35％に過ぎないとの奉告がある． 

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  

関節症状の評価、感染症の予防（生

物学的製剤の使用例）  

診療連携 整形外科 

リハビリテーション科

腎臓科，循環器科，消化器科 

産婦人科 

遺伝子診療科 

関節炎進行例への対応 

リハビリテーション

アミロイドーシスの診断，管理

妊娠・出産 

遺伝カウンセリング 

4. 成人期の課題
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本症は確定診断が遅れることが少なからずあり，移行期・成人期における転帰や合併症につ

いては不明な部分が多い．炎症抑制を目的とした治療の継続とが主要合併症である全身性

AA アミロイドーシスと関節障害の管理が課題となる． 

本疾患は常染色体潜性（劣性）の遺伝形式であり，必要に応じ遺伝カウンセリングを行う。

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） 

「高 IgD 症候群（メバロン酸キナーゼ欠損症）」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、難病法の定める指定難病として，「高 IgD症候

群」が対象疾患として認められている．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。認定基準のひとつである重症度分類に関する事項

として，発熱発作頻度頻回，炎症持続例，合併症（活動性関節炎，関節拘縮，アミロイドー

シス）併発の 3項が挙げられている． 

 

＜重症度分類＞ 

下記の（１）、（２）、（３）のいずれかを満たした場合は重症例とし対象とする。 

（１）発熱発作頻回例 

当該疾病が原因となる CRP上昇を伴う 38.0℃以上の発熱を発熱発作とする。 

その際には感染症やその他の原因による発熱を除外すること。 

発作と発作の間には少なくとも 24時間以上の無発熱期間があるものとし、それを満たさな

い場合は一連の発作と考える。 

上記の定義による発熱発作を年４回以上認める場合を発熱発作頻回例とする。 

（２）炎症持続例 

当該疾病が原因となり、少なくとも２か月に１回施行した血液検査において CRP １mg/dL以

上、又は血清アミロイドが 10 µg/mL 以上の炎症反応陽性を常に認める。その際には感染症

やその他の原因による発熱を除外すること。 

(３)合併症併発例 

以下の合併症を併発した症例については重症とし、助成対象とする。 

①活動性関節炎合併例 

当該疾病が原因となり、１か所以上の関節の腫脹、圧痛を認め、関節エコー又は MRIにおい

て関節滑膜の炎症所見を認める例。 

②関節拘縮合併例 

当該疾病が原因となり、１か所以上の関節の拘縮を認め、身の回り以外の日常生活動作の制

限を認める例。 

③アミロイドーシス合併例 

資料1

37



当該疾病が原因となり、アミロイドーシスを合併した例。 
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AGS 問診票 

基本情報  

イニシャル (  ・ ) 性別 男・女 生年月日 西暦   年 月  人種 アジア人（日本人含む）・その他（   ） 

現況   (１生存・２死亡)   ２の場合死亡された月齢・年齢（           ) 

発症時期 （不明・新生児期・乳児期・1-4 歳・6-10 歳・10-17 歳・18 歳以降） 

臨床的診断時期 （不明・新生児期・乳児期・1-4 歳・5-10 歳・10-17 歳・18 歳以降） 

遺伝学的診断  （有・無・不明） 有の場合 遺伝子検査提出時期 西暦     年 

遺伝子 : TREX1, RNASEH2A, RNASEH2B, RNASEH2C, SAMHD1, ADAR, IFIH1, LSM11, RNU7-1,その他( ) 

変異   ( ) 

以下は、発症から現在まで (死亡された場合はその時まで) 経過中に認められた全所見に関して記載をお願いします。 

頭囲が正常範囲内である（-2SD 未満） （はい・いいえ・不明） 

社会的な笑顔がある  （はい・いいえ・不明） 

喃語が話せる  （はい・いいえ・不明） 

有意な単語が話せる （はい・いいえ・不明） 

3 語文が話せる （はい・いいえ・不明） 

1 分以上首が座る  （はい・いいえ・不明） 

食べ物を親指と人差し指でつまみ食べる （はい・いいえ・不明） 

2 分以上独りで座れる  （はい・いいえ・不明） 

転がる、はいはい等で移動できる （はい・いいえ・不明） 

介助下で歩ける （はい・いいえ・不明） 

独りで歩ける （はい・いいえ・不明） 

神経学的異常 

発達遅滞（有・無・不明） 発達退行（有・無・不明） 痙縮 (有・無・不明) 筋緊張低下 (有・無・不明)  

体重増加不良 (有・無・不明) 頭痛 (有・無・不明) てんかん (有・無・不明) 熱性けいれん (有・無・不明) 

眼振 (有・無・不明) 末梢神経障害 (有・無・不明) 脳血管障害 (有・無・不明)  睡眠障害 (有・無・不明) 

不随意運動 (有・無・不明) 有の場合 (ジストニア、ヒョレア、チック、バリスム、ミオクローヌス) 

その他の神経学的異常 (   ) 

臓器所見・合併症 (症状を認めるが未診断の場合はその他に症状の内容を記載ください) 

発熱 (常に有・時々有・無・未評価) 有の場合の熱型 (微熱・弛張熱・間欠熱・稽留熱) 

皮膚所見 (有・無・未評価) (凍瘡・日光過敏・口内炎・その他 ) 詳細は次頁図にお願いします 

関節所見 (有・無・未評価) (関節痛・腫脹・拘縮・その他 ) 詳細は次頁図にお願いします 

循環器的異常 (有・無・未評価) (心筋症・高血圧・その他 ) 

消化器的異常 (有・無・未評価)  (クローン病・潰瘍性大腸炎・IBD-U・その他 ) 

腎/泌尿器的異常 (有・無・未評価)  (ネフローゼ・IgA 腎症・急性糸球体腎炎・その他  ) 

内分泌的異常 (有・無・未評価)  (糖尿病[Ⅰ・Ⅱ]・甲状腺機能低下症・尿崩症・その他  ) 

眼科的異常 (有・無・未評価)  (網膜症・ぶどう膜炎・緑内障・視力障害・視野障害・その他 ) 

耳鼻科的異常 (有・無・未評価)  (難聴・耳鳴・嚥下障害・その他    ) 

膠原病 (有・無・未評価) (SLE・抗抗リン脂質抗体症候群・その他  ) 

その他の異常・合併症 (    ) 

検査所見 

血液検査 

血小板減少 (有・無・不明) 白血球減少 (有・無・不明) 貧血 (有・無・不明) 肝機能異常 (有・無・不明) 

補体低下 (有・無・不明) IgG 上昇 (有・無・不明) IgM 上昇 (有・無・不明) IFNα上昇 (有・無・不明) 

自己抗体上昇 (有・無・不明) その他の異常 (    ) 

髄液検査（有・無・不明） 

有の場合 細胞数上昇 (有・無・不明) IFNα上昇 (有・無・不明)  髄液中ネオプテリン上昇 (有・無・不明) 

頭部 CT 検査 （有・無・不明） 有の場合 異常所見 (有・無・不明) 

PIDJ ID: 
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頭部 MRI 検査 （有・無・不明） 有の場合 異常所見 (有・無・不明) 

脳波検査検査 （有・無・不明） 有の場合 異常所見 (有・無・不明) 

尿検査   （有・無・不明） 有の場合 異常所見 (有・無・不明) 

心エコー検査    （有・無・不明） 有の場合 異常所見 (有・無・不明) 

発達検査 (DQ)  （有・無・不明） 有の場合 異常所見 (有・無・不明) 

知能検査 (IQ)   （有・無・不明） 有の場合 異常所見 (有・無・不明) 

現在までの治療 

・生物学的製剤 (有・無・不明)

JAK 阻害薬：トファシチニブ・バリシチニブ・ルキソリチニブ・その他： ) 

その他生物学的製剤：抗 TNFα製剤（       ）、IL-6 阻害薬（ ）、その他（ ） 

・ステロイド全身投与 (有・無・不明) 免疫抑制薬 (有・無・不明) 免疫グロブリン(有・無・不明)

抗てんかん薬(有・無・不明) 血管拡張薬(有・無・不明) ステロイド外用(有・無・不明)

部位別所見 

・皮疹 (特に凍瘡)

・関節痛、筋肉痛など

に関して部位を記載して下さい。

凍瘡は赤、その他所見は黒 

でお願いします。

凍瘡発症年齢    歳  ヵ月頃

季節 (春・夏・秋・冬・年中・不明) 

冬に増悪 (有・無・不明)  

掻痒 (有・無・不明)  

疼痛 (有・無・不明)  

潰瘍 (常に有・時々有・無・不明) 

家族歴 近親者に下記症状を認めた場合)はご記載下さい。 

＜凍瘡・発達遅滞・神経疾患・自己免疫疾患 (特に SLE) ・幼少期死亡など＞ 

周産期歴 

在胎週数   週  日 出生時体格 (体重      g 身長   cm 頭囲  cm) Apgar score   /  / 

分娩様式 母体合併症 (有・無・不明) 有の場合 ( ) 

TORCH など周産期感染症検索 (有・無・不明) 結果を具体的に ( ) 

NICU 入院歴 (有・無・不明) 有の場合 → 治療内容 (  ) 

生活の様子 

医療的ケア（有・無・不明） (経管栄養・胃瘻からの注入・痰の吸引や気切部の管理・その他  ) 

最終学歴  (小・中・高・大・不明) 支援学校・支援学級 就職 (有・無・不明)  

記載方法などに関してご不明な点がございましたら 

以下の連絡先までお気軽にお問い合わせください。 

久留米大学医学部小児科 井手水紀、西小森隆太 

電話：0942-31-7565 

メール：ide_mizuki@kurume-u.ac.jp

ご協力頂いた先生の情報 

御芳名 ： 

御施設名： 

御連絡先： @  
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AGS scale 補足資料 

◼ Normocephaly

➢ 小頭症の評価項目です。経過中に頭囲径が正常の 2SD 未満であれば 1 点とします。

◼ Social smile

➢ 非言語コミュニケーションとしての笑顔の有無を確認して下さい。あやし笑いや視線を合わせての笑顔があ

れば 1 点とします。新生児微笑は含みません。

◼ Vocalization(cooing or babbling)

➢ クーイング(Cooing)や喃語（Babbling）など乳児に特徴的な発声の有無を確認して下さい。「あっあっ」「お

ぉー」など母音を使用するクーイングや「ばぶばぶ」など多音節からなる喃語があれば 1 点とします。

◼ Single, meaningful words

➢ 有意な単語が 1 つ以上あれば 1 点とします。

◼ Minimum of three-word phrases

➢ 3 語文を 1 つ以上話せれば 1 点とします。

◼ Head control(>60seconds)

➢ 1 分以上安定して首が座れば 1 点とします。

◼ Pincer grasp or self-feeding

➢ 微細運動の評価項目です。親指と人差し指でものをつまむ動作、もしくは食べ物を掴んで自分で食べる動作

(熊手でも可)が可能であれば 1 点とします。

◼ Independent sitting(>2minutes)

➢ 2 分以上独りで座位が取れれば 1 点とします。

◼ Rolling or crawling to the goal

➢ 転がったりハイハイにより目的の場所に移動できる場合に 1 点とします。移動距離は問いません。

◼ Ambulation with assistance(devices or two-hand assist)

➢ 杖や歩行器などの歩行補助器の使用あるいは他者の介助があれば歩ける場合 1 点とします。

◼ Independent ambulation(no assistive devices)

➢ 杖や歩行器などの歩行補助器や他者の介助を必要とせずあれば歩ける場合 1 点とします。
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TNF 受容体関連周期性症候群(TRAPS)全国調査 PIDJ ID:

【基本情報】   

御施設名/診療科（             / ） 回答日（ 年 月 日） 

患者御氏名(イニシャル/姓.名.)（  .  .） 現在の年齢：  歳 ヶ月  性別：男・女 

生年月日：西暦    年  月  日  人種：日本人・その他（  ） 

TNFRSF1A 変異：hetero・mosaic（mosaic 頻度  %）（塩基：c   、アミノ酸：p  、その他 ） 

TRAPS 以外の併存・既往疾患（無・有： ）  

周産歴：早産（在胎  週 日）・低出生体重・その他（ ） 

TRAPS の家族歴：（無・有） 

→ 有の場合、関係/イニシャル/TNFRSF1A 変異（      /    /       ） 

次のうち取得しているもの（無・小児慢性特定疾患・指定難病・身体障害者手帳・療育手帳・不明）  

就学/就労状況（未就学・支援学級・小学生・中学生・高校生・専門学校・大学・就労・無職・不明）  

【臨床経過】 

発症年月（西暦    年  月頃） 年齢（  歳  ヶ月頃） 

診断年月（西暦    年  月頃） 年齢（  歳  ヶ月頃） 遺伝子診断施設（   ） 

転帰：フォロー中、転院（転院先   ） 

死亡（死亡年齢：  歳 か月、死因： 、原疾患との因果関連：無・有・不明） 

【臨床症状】※各症状は治療前の状態を記載して下さい 

① 炎症症状：持続性・反復性 ※症状が軽微となる期間がある場合を「反復性」とする。

② 発熱：無・有 出現時期（不明・ 歳  ヶ月頃） 

発熱発作に一定の傾向：無・有  悪寒：無・有  倦怠感：無・有 

発熱の持続期間： 日   最高発熱：37℃台・38℃台・39℃台・40℃台 

発熱周期：  ヶ月に 1 回 または 年に   回  熱型：間欠熱・弛張熱・稽留熱・不明 

前兆：無・有 → 有の場合、その内容（ ） 

発熱発作の誘因（トリガー）：無・有 

→有の場合、寒冷・身体的ストレス・肉体的ストレス・予防接種・感染・外傷・食物・月経・疲労・旅行

その他（具体的内容： ） 

③ 消化器症状：無・有 出現時期（不明・  歳  ヶ月頃） 

具体的症状：腹痛・嘔吐・便秘・下痢・血便・消化管潰瘍・肛門周囲膿瘍・消化管出血・無菌性腹膜炎・ 

その他（ ） 

画像検査による異常所見：無・有 

有の場合、検査日（   歳  ヶ月頃） 

検査方法：腹部超音波検査・腹部 CT 検査・腹部 MRI 検査・その他（    ） 

画像検査所見（  ） 

内視鏡検査の有無：無・有 検査日（   歳  ヶ月頃） 

検査所見（ ） 

病理所見（ ） 

④ 筋骨格系症状：無・有  出現時期（不明・  歳  ヶ月頃） 

具体的症状：関節痛・単関節炎・少関節炎（＜5）・多関節炎（≧5）・腱鞘滑膜炎・筋痛・筋炎・筋膜炎・骨痛・ 
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骨炎・骨軟骨過形成・骨幹端過形成・その他（       ） 

   関節炎ありの場合：変形（無・有）、硬直（無・有） 

   低身長：無・有   

⑤ 胸部・呼吸器症状：無・有  出現時期（不明・  歳  ヶ月頃） 

   具体的症状：胸痛・喀血・遷延性咳嗽・肺炎・心膜炎・その他（        ） 

画像検査による異常所見：無・有  

有の場合、検査日（   歳  ヶ月頃） 

検査方法：胸部 X 線検査・胸部 CT 検査・その他（      ） 

     画像検査所見（                           ） 

⑥ 皮膚・粘膜症状：無・有  出現時期（不明・  歳  ヶ月頃） 

   部位：上肢・下肢・体幹部・顔面・筋痛の部位・その他（       ）     

移動性：無・有    数：単発性・多発性 

  具体的症状：アフタ性口内炎・滲出性咽頭炎・咽頭発赤・斑状皮疹・蕁麻疹様皮疹・遊走性紅斑・ 

浸潤を触れる紫斑・丹毒様発赤・毛嚢炎様皮疹・丘疹膿疱性皮疹・ざ瘡・乾癬・陰部潰瘍・ 

壊疽性膿皮症・掌蹠膿疱症・結節性紅斑・その他（      ） 

皮膚生検：無・有 → 有の場合、生検所見（                            ） 

⑦ 眼症状：無・有  出現時期（不明・  歳  ヶ月頃） 

具体的症状：眼周囲浮腫・眼痛・結膜炎・前部ぶどう膜炎・後部ぶどう膜炎・角膜炎・強膜炎・上強膜炎・ 

涙腺炎・視神経萎縮・網膜血管炎・その他（        ））  

⑧ 血管病変：無・有  出現時期（不明・  歳  ヶ月頃） 

具体的病変：深部静脈血栓症・動脈瘤・動脈閉塞・その他（       ） 

⑨ 神経症状：無・有  出現時期（不明・  歳  ヶ月頃） 

具体的症状：頭痛・痙攣・めまい・脳神経麻痺・視神経炎・無菌性髄膜炎・精神症状・その他（      ） 

⑩ 腎泌尿器病変：無・有  出現時期（不明・  歳  ヶ月頃） 

   具体的症状：精巣上体炎、腎炎、ネフローゼ症候群、その他（      ） 

⑪ アミロイドーシス：無・有 

   部位：心臓・消化器・神経・腎臓・肝臓・その他（      ） 

⑫ 自己免疫疾患の合併：無・有  出現時期（不明・  歳  ヶ月頃） 

具体的疾患：橋本病・バセドウ病・I 型糖尿病・自己免疫性肝炎・その他（        ） 

⑬ 悪性疾患の合併：無・有  診断時期（不明・  歳  ヶ月頃） 

疾患名：              

⑭ その他：無・有 出現・診断時期（不明・  歳  ヶ月頃） 

（症状・疾患名など：                                ） 

 

【検査所見】 

検査所見：※治療開始前で、発作時は主治医が一番大きな発作と判断した時点、非発作時は発作間欠期で一番安定 

していると判断した時点のデータを記載ください。同日にないものは直近のデータでも結構です。 

発作時：白血球数(   /µl)・好中球(   /µl・ %)・単球(   /µl・ %)・血小板数(   ×104/µl) 

CRP(  mg/dl)、赤沈(  mm/h)、血清ｱﾐﾛｲﾄﾞ A(  µg/ml)、ﾌｪﾘﾁﾝ(   ng/ml) 

AST(  U/l)、ALT(  U/l)、LDH(  U/l)、ALP(  U/l)、CRE(  mg/dl)、D ﾀﾞｲﾏｰ(   µg/ml) 

非発作時：データ無・有 

白血球数(   /µl)・好中球(   /µl・ %)・単球(   /µl・ %)・血小板数(   ×104/µl) 
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CRP(  mg/dl)、赤沈(  mm/h)、血清ｱﾐﾛｲﾄﾞ A(  µg/ml)、ﾌｪﾘﾁﾝ(   ng/ml) 

AST(  U/l)、ALT(  U/l)、LDH(  U/l)、ALP(  U/l)、CRE(  mg/dl)、D ﾀﾞｲﾏｰ(   µg/ml) 

自己抗体：無・有 → 有りの場合、種類：             

TNFRSF1A 以外の遺伝子変異：無・有（変異：                 ） 

  

【治療歴】 

① TRAPS 診断確定前の診断名（                ） 

② TRAPS 診断確定前の主な治療、治療効果：  

年齢 治療薬（製剤名・投与量） 治療効果 治療後の症状の変化など 

  有効・やや改善・無効・増悪  

  有効・やや改善・無効・増悪  

  有効・やや改善・無効・増悪  

  有効・やや改善・無効・増悪  

  有効・やや改善・無効・増悪  

  有効・やや改善・無効・増悪  

  有効・やや改善・無効・増悪  

  有効・やや改善・無効・増悪  

自由記載欄 

 

 

③ TRAPS 確定診断後の治療、治療効果 

年齢 治療薬（製剤名・投与量） 治療効果 治療後の症状の変化など 

  有効・やや改善・無効・増悪  

  有効・やや改善・無効・増悪  

  有効・やや改善・無効・増悪  

  有効・やや改善・無効・増悪  

  有効・やや改善・無効・増悪  

  有効・やや改善・無効・増悪  

  有効・やや改善・無効・増悪  

  有効・やや改善・無効・増悪  

自由記載欄 

 

 

④ 上記薬剤のうち、現在も継続している薬剤（無・有：薬剤名               ） 

⑤ 薬物療法以外の治療：無・有 

有の場合、具体的治療：                  治療効果：有効・やや改善・無効・増悪 

 

ご協力いただいた先生の  御芳名：                        

             御連絡先：          ＠            

 

その他、患者さんで困っていることなど何かございましたら、自由にご記載ください。 
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PSTPIP1 異常症全国調査 PIDJ ID: 

【基本情報】      御施設名/診療科（        / ） 回答日（  年 月 日） 

患者御氏名(イニシャル/姓.名)（ . ） 現在の年齢：  歳 か月  性別：男・女 

生年月日：西暦  年 月 日 人種：日本人・その他（国籍： ） 

PSTPIP1 変異：homo・hetero・mosaic（mosaic 頻度  %）（塩基：c  、アミノ酸：p  、その他 ） 

PSTPIP1 異常症以外の併存、既往疾患（無・有：  ） 

周産期歴：早産（在胎 週 日）・低出生体重・その他（  ） 

PSTPIP1 異常症の家族歴：（無・有） 関係 PSTPIP1 変異（  /  ） 

家系図：（※家族内での遺伝子検査の有無、遺伝子変異無しの症例で関連症状、検査未施行例で有症状の記載など） 

※以下の家系図を適宜改変ください。描画で記載いただいても結構です。

適宜こちらの記号をご使用ください。 

父（ ）、母（ ）、兄弟（ ） 

祖父母（ ）、その他（ ） 

取得している社会保障制度（無・小児慢性特定疾患・指定難病・身体障害者手帳・療育手帳・不明）  

就学/就労状況（未就学・支援学級・小学生・中学生・高校生・専門学校・大学・就労・無職・不明）  

【臨床経過】 

発症年月（西暦  年  月頃）年齢（  歳  か月頃）発症時症状( ) 

診断年月（西暦  年  月） 年齢（  歳  か月頃）  遺伝子診断施設（ ） 

転帰：フォロー中、転院（転院先  ） 

死亡（死亡年齢：  歳  か月、原疾患との因果関連：有・無） 

因果関連有の場合の病名（ ） 

【臨床症状】 

① 筋骨格系症状：無・有  初回出現時期（不明・  歳  か月頃） 

（関節痛・関節腫脹・四肢痛・筋痛・その他（ ） 

関節痛ありの場合 

症状期間：一過性（おおよその持続期間   ）・持続性 

罹患関節数（      ）箇所 

罹患部位(   ) 

    炎症病変：無・有 関節炎・付着部炎・脊椎関節炎・指炎、筋炎・その他（   ） 

関節炎ありの場合：変形（無・有）、硬直（無・有） 

症状期間：一過性（おおよその持続期間  ）・持続性 

罹患関節数（ ）箇所 

罹患部位(   ) 

Ⅰ 

←本人 

Ⅱ 

Ⅲ 

（＊：遺伝子検査はしていないが、 

遺伝子変異を有している可能性のある者） 

＊

* 
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   関節液穿刺：無・有 （細菌培養：陰性・陽性   細胞数：          /mm3） 

 

② 皮膚症状：無・有  出現時期（不明・  歳  か月頃） 

   壊疽性膿皮症：無・有  部位（        ） 出現時期（不明・  歳  か月頃） 

症状期間：一過性（おおよその持続期間           ）・持続性 

   ざ瘡(Acne)：無・有  部位（        ） 出現時期（不明・  歳  か月頃） 

症状期間：一過性（おおよその持続期間           ）・持続性 

   化膿性汗腺炎：無・有   部位（        ） 出現時期（不明・  歳  か月頃） 

症状期間：一過性（おおよその持続期間           ）・持続性 

   乾癬：無・有   部位（        ） 出現時期（不明・  歳  か月頃） 

症状期間：一過性（おおよその持続期間           ）・持続性 

   皮膚膿瘍：無・有   部位（        ） 出現時期（不明・  歳  か月頃） 

症状期間：一過性（おおよその持続期間           ）・持続性 

      皮膚潰瘍性病変：無・有  部位（        ） 出現時期（不明・  歳  か月頃） 

症状期間：一過性（おおよその持続期間           ）・持続性 

   脂肪織炎・蜂窩織炎：無・有   部位（        ） 出現時期（不明・  歳  か月頃） 

症状期間：一過性（おおよその持続期間           ）・持続性 

   膿疱性皮疹：無・有   部位（        ） 出現時期（不明・  歳  か月頃） 

症状期間：一過性（おおよその持続期間           ）・持続性 

   血管炎：無・有   部位（        ） 出現時期（不明・  歳  か月頃） 

症状期間：一過性（おおよその持続期間           ）・持続性 

皮膚生検：無・有 

生検所見（                             ） 

 

③ 反復性発熱：無・有 出現時期（不明・  歳  か月頃） 

発熱周期（発作性・遷延性・不明） 熱型（38℃以下の微熱・間欠熱/弛張熱・稽留熱・不明） 

※発熱周期、熱型は治療開始前の状況を記載ください。遷延性は発熱 7 日以上続くもの。 

 

④ 繰り返す感染症、重症感染症の既往：無・有  出現時期（不明・  歳  か月頃） 

繰り返す感染症の種類(例：中耳炎、肺炎など)（                          ） 

頻度(例:○回/月 など)：（            ）      

重症感染症の種類(例：髄膜炎、細菌性骨髄炎など)（                          ） 

頻度(例:○回/月 など)：（            ） 

抗生剤予防内服の有無：無・有 

        

⑤ リンパ節腫脹：無・有  出現時期（不明・  歳  か月頃） 

   部位(                          )   性状(                          ) 

 

⑥ 消化器症状：無・有 出現時期（不明・  歳  か月頃） 

（腹痛、下痢、血便、嘔吐、大出血、腸管穿孔、その他（    ） 

炎症性腸疾患の診断：無・有 診断名(                  ) 

   便中ヘモグロビン検査：無・有 （陰性・陽性） 
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      便中カルプロテクチン検査：無・有 （      mg/kg） 

   画像検査：無・有 検査日（  歳  か月） 

     超音波、CT 所見（                         ） 

   内視鏡検査の有無：無・有 検査日（  歳  か月  

検査所見（                             ） 

病理所見（                             ） 

 

⑦ 心血管病変：無・有 出現・診断時期（不明・  歳  か月頃） 

（心筋炎・心膜炎・肺高血圧・弁膜症・心不全・門脈圧亢進症・その他（           ）） 

 

⑧ 腎泌尿器病変：無・有      出現時期（不明・ 歳  か月頃） 

   （腎炎、ネフローゼ症候群、その他(                   )） 

   持続する尿鮮血：無・有    出現時期（不明・ 歳  か月頃） 

   持続する尿蛋白：無・有    出現時期（不明・ 歳  か月頃） 

 

⑨ 反復性口腔内アフタ：無・有（年に 3 回以上） 出現時期（不明・  歳  か月頃） 

 

⑩ 眼症状：（無・有） 出現・診断時期（不明・  歳  か月頃） 

（結膜充血・視力低下・眼痛・その他（     ）） 

病変：（無・有）（虹彩毛様体炎・網脈絡膜炎・網膜血管炎・強膜炎・結膜炎・その他（     ）） 

       （虹彩毛様体炎や脈絡網膜炎を経過したと思われる虹彩後癒着・水晶体上色素沈着・ 

網脈絡膜萎縮・視神経萎縮・偶発白内障・続発緑内障・眼球ろう）  

  

⑪ 肝腫大：無・有 出現・診断時期（不明・  歳  か月頃） 

 

⑫ 脾腫大：無・有 出現・診断時期（不明・   歳   か月頃） 

 

⑬ 低身長・体重増加不良：無・有   ※無の場合も身長、体重の記載をお願い致します。 

診断時（ 歳 か月）身長：  cm、体重：  kg) 

 直近 （ 歳 か月）身長：  cm、体重；  kg) 

 

⑭ 発達遅滞：無・有・不明 IQ or DQ（      ） 

運動遅滞：無・有・不明  

（有の場合の開始時期：定頸  歳 か月頃、寝返り  歳 か月頃、座位  歳 か月頃 

           立位  歳 か月頃、歩行  歳 か月頃、走る  歳 か月頃） 

⑮ 骨髄炎の合併：無・有   部位（        ）  出現時期（不明・ 歳 か月頃）   

    骨レントゲン：無・有 検査日（  歳  か月） 

 所見（                         ） 

       MRI：無・有 検査日（  歳  か月） 

 所見（                         ） 

培養検査の有無：無・有 検査日（  歳  か月） 

 所見（                             ） 
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   生検の有無：無・有 検査日（  歳  か月）  

 所見（                             ） 

 

⑯ 血球貪食性リンパ組織球症候群の合併：無・有   出現時期（不明・ 歳  か月頃） 

 

⑰ 自己免疫疾患の合併：無・有 出現・診断時期（不明・  歳  か月頃） 

（橋本病・バセドウ病、I 型糖尿病、自己免疫性肝炎・その他（         ）） 

 

⑱ アミロイドーシスの合併：無・有 出現・診断時期（不明・  歳  か月頃） 

発症臓器（                          ） 

 

⑲ その他合併症：無・有  

症状・疾患名・検査異常など：                 出現・診断時期（不明・  歳  か月頃） 

                 出現・診断時期（不明・  歳  か月頃） 

                 出現・診断時期（不明・  歳  か月頃） 

                 出現・診断時期（不明・  歳  か月頃） 

  

⑳ 3 系統いずれかの血球減少：無・有 ※非感染時の好中球数<1500/μl、Hb<10g/dl、血小板<10 万/μl 

   好中球減少：無・有  出現時期（不明・  歳  か月頃）   

            好中球数最低値（白血球数       /μl、好中球数         /μl） 

 好中球数最高値（白血球数       /μl、好中球数         /μl） 

                 G-CSF 製剤での改善：無・有・未使用 

   貧血：無・有  出現時期（不明・  歳  か月頃） 

 最低値（Hb      g/dl、MCV    fL、MCH    pg、MCHC     %） 

 最高値（Hb      g/dl、MCV    fL、MCH    pg、MCHC     %） 

 鉄剤での改善：無・有・未使用 

 赤血球輸血歴：無・有 

   血小板減少：無・有   出現時期（不明・  歳  か月頃） 

 最低値（          /μl）、最高値（          /μl） 

 血小板輸血歴：無・有 

 

【検査所見】 

検査所見  ※同日にないものは直近のデータでも結構です。 

発症時に最も近い時期(治療開始前)  年齢（  歳  か月）                             

WBC・好中球(   /μl・ %)、Hb(  μg/ml)、MCV(  fL)、MCH(  pg)、MCHC(  %) 

血小板(  μg/ml)、CRP(  mg/dl)、赤沈(  mm/h)、ﾌｪﾘﾁﾝ(     ng/ml)、MMP-3(       ng/ml) 

血清ｱﾐﾛｲﾄﾞ A(  μg/ml)、AST(  U/l)、ALT(  U/l)、LDH(  U/l)、D ﾀﾞｲﾏｰ(   μg/ml) 

IgG(  mg/dl)、IgA(  mg/dl)、IgM(  mg/dl)、C3(  mg/dl)、C4(  mg/dl)、CH50(  U/ml) 

亜鉛(  μg/dl)、血清カルプロテクチン(  μg/ml)、IL-18(    pg/ml) 

診断時 年齢（  歳  か月） 

検査時使用中の治療薬（                                  ） 

WBC・好中球(   /μl・ %)、Hb(  μg/ml)、MCV(  fL)、MCH(  pg)、MCHC(  %) 
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血小板(  μg/ml)、CRP(  mg/dl)、赤沈(  mm/h)、ﾌｪﾘﾁﾝ(     ng/ml)、MMP-3(       ng/ml) 

血清ｱﾐﾛｲﾄﾞ A(  μg/ml)、AST(  U/l)、ALT(  U/l)、LDH(  U/l)、D ﾀﾞｲﾏｰ(   μg/ml) 

IgG(  mg/dl)、IgA(  mg/dl)、IgM(  mg/dl)、C3(  mg/dl)、C4(  mg/dl)、CH50(  U/ml) 

亜鉛(  μg/dl)、血清カルプロテクチン(  μg/ml)、IL-18(    pg/ml) 

直近   年齢（  歳  か月） 

検査時使用中の治療薬（                                   ） 

WBC・好中球(   /μl・ %)、Hb(  μg/ml)、MCV(  fL)、MCH(  pg)、MCHC(  %) 

血小板(  μg/ml)、CRP(  mg/dl)、赤沈(  mm/h)、ﾌｪﾘﾁﾝ(     ng/ml)、MMP-3(       ng/ml) 

血清ｱﾐﾛｲﾄﾞ A(  μg/ml)、AST(  U/l)、ALT(  U/l)、LDH(  U/l)、D ﾀﾞｲﾏｰ(   μg/ml) 

IgG(  mg/dl)、IgA(  mg/dl)、IgM(  mg/dl)、C3(  mg/dl)、C4(  mg/dl)、CH50(  U/ml) 

亜鉛(  μg/dl)、血清カルプロテクチン(  μg/ml)、IL-18(    pg/ml) 

骨髄穿刺：無・有 （所見：                                        ） 

自己抗体：無・有 （種類：                             ） 

PSTPIP1 以外の遺伝子変異：無・有（変異：           ） 

IFN signature 検査：未施行・施行  亢進：無・有   検査施設（       ） 

  

【治療歴】 

① PSTPIP1 異常症診断確定前の主な治療、治療効果 

開始年齢 治療薬（製剤名） 治療効果(1.有効 2.やや改善 3.無効 4.増悪) 治療後の他の症状の変化な

ど 関節炎 皮膚 

症状 

発熱 好中球

減少 

貧血 血小板

減少 

         

         

         

         

         

         

         

自由記載欄 

 

 

② PSTPIP1 異常症確定診断後の治療、治療効果 

開始年齢 治療薬（製剤名） 治療効果(1.有効 2.やや改善 3.無効 4.増悪) 治療後の他の症状の変化な

ど 関節炎 皮膚 

症状 

発熱 好中球

減少 

貧血 血小板

減少 
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自由記載欄(特に有効と実感されている治療について記述ください) 

 

 

 

 

 

 

 

 

③ 上記薬剤のうち、現在も継続している薬剤（無・有：薬剤名                            ） 

④ 外科的治療：無・有 手術年齢（  歳  か月）（術名：腸管切除術、その他（                  ）） 

⑤ 造血幹細胞移植：無・有  年齢（  歳  か月） 移植施設（            ） 

 

 

 

ご協力いただいた先生の  御芳名：                     

             御連絡先：          ＠         

 

その他、患者さんで困っていることなど何かございましたら、自由にご記載ください。 
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別紙３ 

STING関連血管炎（SAVI）全国調査＿二次調査票 

【基本情報】  

御施設名/診療科：（        /     ） 

回答日：（   年  月  日） 

患者御氏名（イニシャル 姓.名）：（ . ） 

現在の年齢：（  歳  か月） 

性別：（男・女） 

生年月日：（西暦   年  月  日） 

人種：日本人・その他（国籍： ） 

STING1（TMEM）変異：（塩基：c   、アミノ酸：p   、その他     ） 

遺伝子診断施設：（かずさ DNA研究所・その他：       ） 

両親の STING1（TMEM）変異：（検査未施行・同変異：父・母・その他家族  ） 

SAVI診断・疑われる臨床症状を有する家族歴：（不明・無・有  ） 

医療支援状況：（指定難病・小児慢性特定疾患・身体障害者手帳・療育手帳・不明） 

就学／就労状況：（未就学・小学生・中学生・高校生・専門学校・大学・就労・無職） 

支援学級／療育施設の利用歴：（無・有・不明） 

移行支援：成人診療科との併診：（無・有：    科） 

【臨床経過】 

発症年月：（西暦  年  月頃） 年齢（  歳  か月頃） 

診断年月：（西暦  年  月） 年齢（  歳  か月） 

在宅酸素療法：（無・有） 導入時期（  歳  か月頃） 

予後 / 経過：（寛解・部分改善・悪化・死亡） 

死亡の場合：（年齢  歳  か月） 死因（ ）原疾患との因果関連（有・無） 

【臨床症状】※治療開始前の状況 

反復性発熱：（無・有） 出現時期（不明・  歳  か月頃） 

発熱：（無・有） 熱型（38℃以下の微熱・間欠熱/弛張熱・稽留熱・不明） 出現時期（不明・  歳  か月

頃） 

咳嗽：（無・有） 出現時期（不明・  歳  か月頃） 

喘鳴：（無・有） 出現時期（不明・  歳  か月頃） 

関節痛・関節腫脹：（無・有） 出現時期（不明・  歳  か月頃） 

反復性嘔吐：（無・有） 出現時期（不明・  歳  か月頃） 

高血圧：（無・有） 出現時期（不明・  歳  か月頃） 

鼻中隔壊死：（無・有） 出現時期（不明・  歳  か月頃） 

皮疹：（無・有：部位 ） 出現時期（不明・  歳  か月頃） 紅斑（無・有：部位  ） 

潰瘍（無・有：部位   ） 

四肢末端発赤：（無・有） 四肢末端壊死（無・有） 

ばち指：（無・有） 出現時期（不明・  歳  か月頃） 

PIDJ ID:  

（IDを取得していたら記載してください） 
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別紙３ 

体重増加不良（<-2SD）：（無・有） 出現時期（不明・  歳  か月頃） 

発達障害：（無・有：障害の内容  ） 出現時期（不明・  歳  か月頃） 

【臓器障害】 

間質性肺炎：（無・有） 症状の出現時期（不明・  歳  か月頃）、診断時期（ 歳  か月頃） 

その他肺病変：（無・有：肺病変の詳細   ）  出現時期（不明・  歳  か月頃） 

頭蓋内石灰化：（無・有：石灰化部位  ）  出現時期（不明・  歳  か月頃） 

腎・尿路結石：（無・有）  出現時期（不明・  歳  か月頃） 

胆石：（無・有）  出現時期（不明・  歳  か月頃） 

胃食道逆流症：（無・有）  出現時期（不明・  歳  か月頃） 

眼疾患：（無・有：眼病変の詳細 ）  出現時期（不明・  歳  か月頃） 

肝炎：（無・有）  出現時期（不明・  歳  か月頃） 

筋炎：（無・有：部位  ）  出現時期（不明・  歳  か月頃） 

関節炎：（無・有：部位  ）  出現時期（不明・  歳  か月頃） 

入院を要する感染症：（無・有）  出現時期（不明・  歳  か月頃） 

【検査所見】※治療開始前の状況 

CRP、IgG、赤沈 1h、抗核抗体、ANCA、リウマトイド因子、KL-6、皮膚生検所見、その他生検 

IFN signature：（無・有） 

【治療】※SAVIに対して使用した治療薬 

ステロイド：（無・有） 投与開始年齢（ 歳  か月） 効果（有効・部分効果あり・無効・不明） 

DMARDs：（無・有：薬剤名 ） 投与開始年齢（ 歳  か月） 効果（有効・部分効果あり・

無効・不明） 

JAK 阻害薬：（無・有：薬剤名      ） 投与開始年齢（   歳  か月） 効果（有効・部分効果あ

り・無効・不明） 

TNF阻害薬：（無・有：薬剤名      ） 投与開始年齢（   歳  か月） 効果（有効・部分効果あ

り・無効・不明） 

IL-6 阻害薬：（無・有：薬剤名      ） 投与開始年齢（   歳  か月） 効果（有効・部分効果あ

り・無効・不明） 

免疫抑制薬：MTX（有効・無効・使用なし）、CyA（有効・無効・使用なし）、Tac（有効・無効・使用なし）、 

AZA（有効・無効・使用なし）、MMF（有効・無効・使用なし）、MZ（有効・無効・使用なし） 

その他使用薬剤：（薬剤名      ） 投与開始年齢（   歳  か月） 効果（有効・部分効果あり・無

効・不明） 

肺移植：（無・有） 実施年齢（  歳  か月） 効果（有効・部分効果あり・無効・不明） 

造血細胞移植：（無・有） 実施年齢（ 歳  か月） 効果（有効・部分効果あり・無効・不明） 

上記の質問以外に特殊な症状や経過がありましたら、詳細をご記載ください。 

SAVIにおける検討課題などありましたら、可能な範囲で構いませんのでご記載ください。 
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Ⅰ背景・⽬的と使⽤上の注意 

本診療ガイドライン作成の経緯と⽬的 
「⾃⼰炎症性疾患診療ガイドライン 2017」が発刊され、7 年が経過した。この間、A20 ハ
プロ不全症（HA20）、化膿性無菌性関節炎・壊疽性膿⽪症・アクネ症候群（PAPA）、中條・
⻄村症候群（NNS）、家族性地中海熱(FMF)や周期性発熱・アフタ性⼝内炎・咽頭炎・頸部
リンパ節炎症候群(PFAPA)の臨床、病態に関する知⾒が蓄積されている。令和 2 年からの
厚⽣労働科学研究費補助⾦ 疾病・障害対策研究分野 難治性疾患政策研究事業「⾃⼰炎症性
疾患とその類縁疾患の全国診療体制整備、移⾏医療体制の構築、診療ガイドライン確⽴に関
する研究」班は「⾃⼰炎症性疾患診療ガイドライン 2017」の改訂版を作成し、更に⽇本⼩
児リウマチ学会、⽇本リウマチ学会、⽇本免疫不全・⾃⼰炎症学会の意⾒が取り⼊れられた。 

内容は疾患の詳細な解説に加え，わが国の⾃⼰炎症性疾患の臨床像の特徴，医療事情など，
⽇本における⾃⼰炎症性疾患の診療に必要な情報を盛り込んでいる．さらに診療上重要と
される臨床上の疑問点「クリニカルクエスチョン（CQ）」に対して，「Minds 診療ガイドラ
イン作成の⼿引き 2017」を参考にして推奨を作成した．具体的な⼿順は、①研究班におけ
るガイドライン統括委員を主体としたガイドライン組織体制の決定，②ガイドライン作成
グループによる「スコープ（ガイドライン作成⼿順書）」の決定，③スコープに沿ったシス
テマティックレビュー（SR）とパネリストの討議による各推奨の決定である．本ガイドラ
インの利⽤者は診療に従事する医療者を対象とし，幅の広い利⽤者が理解しやすい内容に
なるように配慮した．また⽂献評価は本疾患の診療に対して中⽴的な⽴場の⽂献評価専⾨
家が⾏い、参加したパネリストは研究班に所属する疾患専⾨家・疫学専⾨家に加えて，研究
班外からリウマチ専⾨医，医療経済専⾨家，⾃⼰炎症性疾患の診療経験のある薬剤師・看護
師，そして対象疾患を有する患者・患者家族で構成されている。このような多⾓的な⼈材が
登⽤されることで、各々の利益相反が中和されるように配慮した．推奨の決定においては，
エビデンスの質だけでなく，利益と害，医療消費者（＝患者およびその家族）の価値観や優
先度，コストなども考慮した．このようなアプローチを⽤いることによって，エビデンスに
基づき，わが国の実情に合わせた，多くの医療消費者の意⾒を取り⼊れた診療ガイドライン
の作成につながる． 
 ⾃⼰炎症性疾患は稀少疾患であり，歴史も浅いため，前⽅視的⼤規模臨床研究による強い
疫学的エビデンスは限られているが，症例数は少ない中でも劇的な効果が知られる治療が
存在する．さらに、同じ疾患でも重症度に⼤きな幅があることも考慮する必要がある．その
ため、推奨を⼀般的な GRADE システムをそのまま適⽤することは実⽤的ではないと判断
し，さまざまな患者や状況に対応可能な⽂章をベースした推奨とした．  
 本診療ガイドラインが有効に活⽤されることにより，わが国の実情に沿ったエビデンス
に基づく医療が提供され，患者が疾患に伴う苦痛や不安，臓器障害による⽣活の質の低下か
ら解放されることを切に願う． 
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本診療ガイドラインの対象疾患 
 本診療ガイドラインが対象とする疾患は，A20 ハプロ不全症（HA20）,化膿性無菌性関節
炎・壊疽性膿⽪症・アクネ症候群（PAPA）, 中條・⻄村症候群（NNS）, 家族性地中海熱
（familial Mediterranean fever：FMF），FMF に合併した AA アミロイドーシス、周期性発
熱・アフタ性⼝内炎・咽頭炎・頚部リンパ節炎（periodic fever, aphthous stomatitis, pharyngitis, 
cervical adenitis：PFAPA）症候群である．PFAPA以外は単⼀遺伝⼦異常を原因とする狭義
の⾃⼰炎症性疾患であり，PFAPA は遺伝性が明らかではないが，幼児期に発症する代表的
な周期性発熱症候群である． 
 
 
本診療ガイドラインの利⽤者 
 本診療ガイドラインの主な利⽤者は，スコープ（ガイドライン作成⼿順書）において「診
療に従事する医療者」と定めており，これに即した記述となっている．⾃⼰炎症性疾患を診
療する医療者は本診療ガイドラインを活⽤して標準的な診療を⼗分に理解し，適切な診療
を⾏うことができる．またクリニカルクエスチョンおよび推奨は⾃⼰炎症性疾患患者とそ
の家族も理解できるように配慮した．さらに本診療ガイドラインの内容に即した患者・患者
家族が理解しやすい情報を Web 情報サイト（⽇本免疫不全・⾃⼰炎症学会 WEB サイト: 
https://jsiad.org）に掲載していく予定である． 
 
 
利⽤上の注意 
・⾃⼰炎症性疾患は新⽣児期から⽣涯にわたり罹患しうる疾患である．ただし，その治療エ
ビデンスおよび推奨は⼩児と成⼈ではしばしば異なることがある．このため，推奨が⼩児あ
るいは成⼈ともに当てはまるのか，いずれかのみなのかを解説⽂の記述から確認する必要
がある． 
・本診療ガイドラインは治療内容を推奨するものではあるが，実際の治療を束縛するもので
はない． 
・本診療ガイドラインに当てはまるのは⼀般的な診療⽅法であり，必ずしも個々の患者の状
況に当てはまるとは限らない． 
・⾃⼰炎症性疾患は稀少疾患であるがゆえに⽂献的エビデンスのみでは診療の判断は難し
い．このため，⾃⼰炎症性疾患の診療経験や推奨される薬剤の使⽤経験が少ない医師は，そ
れらの経験が豊富な医師に相談することが望ましい． 
・⾃⼰炎症性疾患は多臓器に障害をきたすことがある．このため，各領域の専⾨医による集
学的な診療を⾏うことが望ましい．特に⽪膚病変，眼病変は診断において重要であることか
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ら⽪膚科専⾨医，眼科専⾨医などに相談することが必要である．また腎アミロイドーシスは
⽣命予後にかかわることから，腎障害を認める場合は腎臓専⾨医に相談することが望まし
い． 
・⾃⼰炎症性疾患は近年になってから認知された稀少疾患であることから多くの薬剤は疾
患適応となっていない．しかし，本診療ガイドラインは診療⽔準の向上を⽬的としているこ
とから，エビデンスに基づいて保険適応外の薬剤についても記載している．しかし，保険適
応外の使⽤に当たっては安全上の問題や倫理的な問題，経済的な問題などを⼗分配慮して
使⽤することが望ましい． 
・A20 ハプロ不全症、中條・⻄村症候群、PAPA 症候群、家族性地中海熱の CQ5のガイド
ラインについては、⽂献評価チームにより収集された 2020 年 12 ⽉末までのエビデンスと
疾患専⾨家により追加収集された 2022 年 5 ⽉末までの⽂献をもとに作成された．また、家
族性地中海熱の CQ4、周期性発熱・アフタ性⼝内炎・咽頭炎・頸部リンパ節炎のガイドラ
イン改訂については、⽂献評価チームにより収集された 2015 年 1 ⽉から 2020 年 12 ⽉末
までの⽂献をもとに作成された。今後，研究の発展や医療環境の整備とともに治療法が進歩
することが期待されるため，本診療ガイドラインもこれに応じて定期的に改訂される予定
である．改訂に当たっては⾃⼰炎症性疾患を対象疾患とする公的な研究班あるいは，関連学
会（⽇本⼩児リウマチ学会，⽇本リウマチ学会，⽇本⽪膚科学会など）が主体となり，本診
療ガイドラインと同等な組織体制のもとで⾏うものとする． 
・本診療ガイドラインは医療現場で医療者が適切な判断や決断を下せるように⽀援する⽬
的で作成された．医事粉争や医療裁判の資料としてはその⽬的から逸脱しているので，⽤い
ないことをお願いしたい． 
 
Ⅱ本診療ガイドライン作成組織 
 
診療ガイドライン作成 
 本診療ガイドラインは「I 疾患の解説」と「II 推奨」で構成される．「I 疾患の解説」は
令和 2〜4年度の厚⽣労働科学研究費補助⾦ 疾病・障害対策研究分野 難治性疾患政策研究
事業「⾃⼰炎症性疾患とその類縁疾患の全国診療体制整備、移⾏医療体制の構築、診療ガイ
ドライン確⽴に関する研究」班（研究代表者/⻄⼩森隆太）が担当した．「II 推奨」は当研究
班に加えて，研究班外からガイドライン作成協⼒者らにより作成した．本診療ガイドライン
作成にあたり，統括委員会，ガイドライン作成グループ，システマティックレビューチーム
を設置し，⾃⼰炎症性疾患診療ガイドライン事務局が全体の進捗管理を⾏った．各組織の構
成員は表 1 の通りである． 
 ガイドライン作成グループには，本診療ガイドラインで取り扱う各疾患の専⾨家代表，そ
のほかの⾃⼰炎症性疾患の専⾨家，⼀般リウマチ専⾨医（内科・⼩児科），抗 IL-1 療法など
の⽣物学的製剤の使⽤を含めた⾃⼰炎症性疾患の診療経験のある薬剤師・看護師，疫学専⾨
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家，医療経済専⾨家，⾃⼰炎症性疾患の患者またはその家族，が参加している．システマテ
ィックレビューチームには成育医療研究センター研究所政策科学研究部の疫学・⽂献評価
専⾨家である盛⼀亨德に加え，⾃⼰炎症性疾患の診療経験が豊富なリウマチ専⾨医または
⼩児科専⾨医師が参加した。 
 
診療ガイドライン作成資⾦ 
 本診療ガイドラインの作成には令和 2〜4 年度の厚⽣労働科学研究費補助⾦ 疾病・障害
対策研究分野 難治性疾患政策研究事業「⾃⼰炎症性疾患とその類縁疾患の全国診療体制整
備、移⾏医療体制の構築、診療ガイドライン確⽴に関する研究」班（研究代表者/⻄⼩森隆
太）の研究費を⽤いた．この資⾦は，診療ガイドライン作成にかかわる⽂献収集費⽤，会議
の会場費，交通費，通信費などに使⽤された．また研究班外の参加者や各構成員に対して報
酬は⽀払われていない． 
  
利益相反 
 診療ガイドラインの作成における厳密さ・透明性を担保し，意⾒の偏在を最⼩限にするた
めに本診療ガイドライン作成に関わった医療関係者の利益相反の管理が必要である．  
 経済的利益相反については作成期間中の本診療ガイドラインに関連する企業，組織，団体
との経済的関連性について，①役員・顧問職，②株，③特許権使⽤料，④講演料，⑤原稿料，
⑥研究費（委託・共同研究費），⑦奨学（奨励）寄付⾦，⑧寄付講座，⑨その他，について，
利益相反⾃⼰申告書をガイドライン事務局において管理した． 
 アカデミック利益相反については作成期間中の本診療ガイドラインに関連するアカデミ
ック利益相反について，①⾃⼰炎症性疾患に関する論⽂・著書がある，②本診療ガイドライ
ンが⾃⼰の社会的昇進につながる，③本診療ガイドラインが⾃⼰のキャリア形成につなが
る，④その他，について，利益相反⾃⼰申告書をガイドライン事務局において管理した． 
 ただしガイドライン作成グループに参加する研究班内の医師は本診療ガイドラインがア
カデミック利益相反にかかわることは必定である．このため，ガイドライン作成における審
議事項を承認するためにはできる限り参加者全員の賛成・納得による承認を⽬指すことと
し，議論の末に全員の賛成・納得に⾄らない場合は会議上であるいは書⾯にて賛成/反対を
確認し，作成グループにおける研究分担者の⽐率より多い，全体の 70%以上の賛成を承認
要件とした． 
 
 
Ⅲ重要臨床課題・アウトカムとクリニカルクエスチョン 
 
重要臨床課題の選択 
 重要臨床課題は，本診療ガイドライン作成グループにおける疾患専⾨家らが中⼼となっ
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て討論した．特に各疾患患者・患者家族代表からの意⾒に対しては⼗分に配慮した．その結
論として，重要臨床課題の題名は治療を包括的に検討する「HA20 の治療」「NNS の治療」
「PAPA の治療」「FMF の治療」，「FMF に合併したアミロイドーシスの治療」,「PFAPA の
治療」とした．その根拠として，⾃⼰炎症性疾患は稀少疾患でありかつ歴史が浅いことから，
⼀般的な疾患と⽐較して⽂献の数が限られており，このため対象⽂献を絞りこまなくとも
時間的，⼈員的にレビューが可能であり，このような包括的な重要臨床課題への⽂献評価・
推奨の作成が実践可能と判断したことである．この⼿法はエビデンスレベルの低い論⽂が
多く評価対象に残るという問題がある⼀⽅，報告の少ない治療有効例や治療の合併症を含
めて網羅的な評価ができるという利点がある． 
 
アウトカムの選択 
 アウトカムの選択は本診療ガイドライン作成グループにて討論し決定した．選択された
アウトカムは治療により各疾患による代表的な症状，合併症の改善などの個別の項⽬に加
えて，患者の「QOLの改善」，「各治療の有害事象」という包括的な項⽬を含めた．また評
価対象となる治療も現在使⽤されている治療法を幅広く含めた．この⼿法を採⽤した理由
として，⾃⼰炎症性疾患はその稀少性ゆえに患者数や⽂献に限りがあり，アウトカムを限定
するとまだ⼀般に認知されていない有益事象・有害事象が除外される可能性がある．本診療
ガイドラインは将来的にはこのようなまだ⼗分認知されていない有益事象・有害事象につ
いても評価していけるよう，包括的なアウトカムを⼊れることで，報告されている有益事
象・有害事象を偏りなくすくい上げることを可能とした． 
 
 
クリニカルクエスチョン（CQ） 
 各疾患の重要臨床課題について，本診療ガイドライン作成グループは以下のクリニカル
クエスチョン（CQ）を作成した． 
 
CQ1：HA20 の各治療（副腎⽪質ステロイド全⾝投与, コルヒチン,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）, 造⾎幹細胞移植）の推奨は？ 
CQ2: PAPA の各治療（副腎⽪質ステロイド全⾝投与, 副腎⽪質ステロイド局所投与, 抗 IL-
1 療法, 抗TNF 療法, 免疫抑制剤（アザチオプリンなど）) の推奨は？ 
CQ3:NNS の各治療（副腎⽪質ステロイド, メトトレキサート, ヒドロキシクロロキン, ト
シリズマブ, JAK阻害薬（バリシチニブなど））の推奨は？ 
CQ4: FMF の各治療（コルヒチン, 抗 IL-1 療法，抗TNF 療法，副腎⽪質ステロイド全⾝投
与, 抗 IL-6療法, その他の治療）の推奨は？ 
CQ5: FMF に合併した AA アミロイドーシスの各治療（抗 IL-6療法, 抗 IL-1 療法，抗TNF
療法, コルヒチン, 腎移植）の推奨は？ 
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CQ6：PFAPA の各治療（シメチジン予防内服，発熱発作時 PSL内服，扁桃摘出術，抗 IL-
1 療法，コルヒチン予防内服）の推奨は？ 
 
 1つの CQ には複数の治療法が含まれているため，治療薬の⽐較検討を⾏う段階ではサブ
CQ を作成し，推奨の段階でそれぞれ分離して作成することとした．次に，どのサブ CQ を
採⽤するかについては，原則的に診療ガイドラインで答える必要がある治療が CQ として
選ばれる。この点を考慮した上で、候補となる可能性のある全ての治療を挙げ、スコープに
記載した。候補となる治療を含むスコープの内容については、令和 3年 2⽉ 12⽉に開催さ
れた、令和 2 年度厚⽣労働科学研究費補助⾦（難治性疾患政策研究事業）「⾃⼰炎症性疾患
とその類縁疾患の全国診療体制整備、移⾏医療体制の構築、診療ガイドライン確⽴に関する
研究」班（研究代表者/⻄⼩森隆太）の班会議で承認を得た。 原則として、サブ CQ 作成の
段階では候補治療は採⽤する⽅針を採⽤し、また⽂献評価においてエビデンスが極めて少
なく，推奨を決めることができない治療については推奨作成の段階で除外することとした． 
 
 
Ⅳシステマティックレビュー，エビデンスの質の評価と推奨の作成 
 
システマティックレビューチームへのWeb講習会 
システマティックレビュー（SR）の実施に先⽴ち，成育医療研究センター研究所政策科

学研究部の疫学・⽂献評価専⾨家である盛⼀亨德から、SR チームに対して SR の具体的な
⽅法に関する Web 講義を３回にわたって⾏った。「第 1 回：⼀次スクリーニングと⼆次ス
クリーニング  」、「第 2回：⼆次スクリーニングと構造化抄録」、「第 3回：構造化抄録の評
価⽅法と推奨作成について」の講義内容は録画し、Web 講義に参加できなかった SR チー
ムメンバーにも共有できるようにした。 

 
システマティックレビューでの論⽂採⽤基準 
 論⽂の採⽤基準は SR チームで検討し，本診療ガイドライン作成グループでの承認を得
た．スコープにも記載された⽂献検索⼿法を表に⽰す（各疾患のスコープは（⾴数）〜に記
載）．ただし，III 重要臨床課題・アウトカムとクリニカルクエスチョンの項でもふれたよう
に，⾃⼰炎症性疾患は稀少疾患でありかつ歴史が浅いことから⼀般的な疾患と⽐較して⽂
献の数が限られていることから，検索の段階では⽂献の絞り込みは⾏わず，疾患に関連する
キーワードを網羅的にOR検索し，そのすべてをリストアップすることとした。ただし，こ
の⼿法では治療と無関係な論⽂が多く混⼊することになり，その⽂献すべてに対して SRを
⾏うことは現実的ではない．このため，⽂献の絞り込みとして，1次スクリーニングとして
リストアップされた⽂献の抄録を読み込み，各疾患に関して治療に関する記載が基準を満
⾜しない⽂献については除外した（図）．除外基準は，①英語以外の⽂献，②診断基準は明
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確に記載されておらず，他疾患が混在しうる⽂献，③スコープで取り上げた治療に関する有
益事象・有害事象の記載がない⽂献，④FMF，PFAPA については症例報告（ただし⽬新し
い治療・有害事象の報告は除外しない），とした．なお，FMF および PFAPA について症例
報告を除外したのは他疾患に⽐べて⽂献が多く，前⽅視的対照⽐較研究が⼗分あることか
ら，症例報告を残す必要がないと判断したためである． 
 1次スクリーニングの基準では英語以外の⽂献が除外されるため，⽇本語での報告が含ま
れないことになる．本診療ガイドラインではわが国での実情を反映させること，および⽬新
しい治療や有害事象をすくい上げることも理念としてとしていることから，1次スクリーニ
ング後に候補に残った⽂献と疾患専⾨家から追加対象とすべき論⽂（英語以外を含む）を統
合し，2次スクリーニングを⾏った．2次スクリーニングでは論⽂全⽂を読み込み，1次ス
クリーニングと同等の除外基準（ただし，英語以外でも除外はしない）で SRの対象とする
⽂献を選定した（図）． 
 この流れにおいて，SR対象となる⽂献は HA20, PAPA, NNS, PFAPA, FMF(FMF1: FMF
の各治療, FMF2: FMF に合併した AA アミロイドーシスの各治療)、それぞれに関して，表
に⽰した数に絞り込まれた． 
 
システマティックレビュー 
 SRに関してはまず対象となった個々の⽂献について評価し，構造化抄録を作成しエビデ
ンスを要約した（表 6）．そして CQごとにその対象とする治療とアウトカムに関する⽂献
エビデンスを統合し，推奨を作成するためのエビデンス総体とした．⽂献評価，構造化抄録，
およびエビデンス総体の作成は複数の各疾患の専⾨家が⽂献を読み込み，原案を作成し，そ
れを疾患に対して中⽴な⽴場の SR チームの⽂献評価専⾨家がさらに再評価を⾏って最終
版を作成した． 
 また，推奨のもとになっている研究の質を⽰す「根拠の確かさ」については、2017 年度
の診療ガイドライン作成時に『改訂 2 版 科学的根拠に基づいた 新⽣児慢性肺疾患の診療
指針』（メディカ出版，2010）における基準を⽤いたが、本ガイドラインにおいても同じ基
準を⽤いて作成した（表）。この基準では推奨策定の参考とする「根拠の確かさ」を A, B, C
の 3 段階にクラス分けする．クラス分けの⼿順は，まず研究デザインにより，「1」，「2」，
「3」の 3カテゴリに分け，次に，研究の結果をゆがめるバイアスが含まれる可能性が研究
⽅法にどのくらい存在したかにより，「＋＋」，「＋」，「−」の 3 段階で評価した．このカテ
ゴリ分けおよびバイアスのリスクの評価についての評価は，「Minds 診療ガイドライン作成
の⼿引き 2017」の⽅法に基づいて⾏った．この各推奨に対して，最終的な「根拠の確かさ」
は⽂献評価を⾏った疾患専⾨家の意⾒を踏まえて，中⽴な⽴場の SRチームにおける討議に
より決定した．決定した「根拠の確かさ」の結果とその経緯については本診療ガイドライン
作成グループにおいて説明し，反対意⾒がないことを確認した． 
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推奨の作成 
 推奨の作成にあたっては「推奨の治療に関する背景」，「評価を⾏った⽂献の構造化抄録」，
「そこから得られた科学的根拠のまとめと解説」，および「根拠の確かさ」，を参考として本
診療ガイドライン作成グループにおいて討議した．また稀少疾患であることから治療に関
連する有害事象などは各疾患の⽂献のみでは⼗分に評価できないと考えられたため，治療
の推奨を作成するにあたっては該当治療のほかの免疫疾患でのエビデンスを参考にした．
さらに本書の冒頭でも述べたが，⾃⼰炎症性疾患は稀少疾患であり，歴史も浅いことから，
前⽅視的⼤規模臨床研究による強い疫学的エビデンスは少ないが，症例数は少なくても劇
的な効果が知られる治療が存在する．加えて同じ疾患でも重症度に⼤きな幅があることも
考慮する必要がある．このため推奨を⼀般的な GRADE システムを⽤いて評価することは
実⽤的ではないと判断し，さまざまな患者や状況に対応可能な⽂章をベースした推奨とし
た。「推奨の強さ」は GRADEシステムを参考にして、2017 年度版のガイドラインの表現を
踏襲した記載⽅法を⽤いた（表）。そして、⽂献評価からのエビデンスではないが，推奨決
定の上で考慮した事案については推奨の解説にて詳記することとした． 
最終的に推奨の作成対象として採⽤されたサブ CQ のうち、PFAPA のサブ CQ6「ロイコト
リエン拮抗薬」に関しては、推奨策定のための参考⽂献が存在せず、推奨を作成することが
できいと判断した。したがって、この治療に関しては今回の診療ガイドラインの対象から除
外した。残りのサブ CQ に関しては推奨を作成し、ガイドライン作成メンバーによるDelphi
法での評価を⾏った。Delphi法については、参加者全員に対して事前にWeb会議で説明会
を⾏った。各仮推奨に対する評価点とコメントを記載したDelphiシートをメールで収集し、
点数を集計して、全体の総意の程度を確認し、点数の分布と全てのコメントを参加者に開⽰
した。中央値が 7 点以上となれば、総意形成とし、それに満たないか、コメントが多く寄せ
られた仮推奨⽂については、事務局と疾患担当者とで討議し、修正⽂を作成し、Delphi 法
による評価を繰り返した。２回のDelphi法と会議やメールによる定期的な意⾒収集を経て、
令和 5年 2⽉ 17 ⽇における「⾃⼰炎症性疾患とその類縁疾患の全国診療体制整備、移⾏医
療体制の構築、診療ガイドライン確⽴に関する研究」班（研究代表者/⻄⼩森隆太）班会議
において、FMF1 のサブ CQ２「FMF に対する抗 IL-1 療法（カナキヌマブ）の推奨は？」
とサブ CQ３「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？」以外の推奨に関して、全員の賛成を得て承認された。FMF1 のサブ CQ２「FMF に
対する抗 IL-1 療法（カナキヌマブ）の推奨は？」とサブ CQ３「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？」の推奨については、班会議後に
再度、事務局と疾患担当者とで討議し、修正⽂を作成し、メール審議にてガイドライン作成
グループ参加者のからの承認を受けた。 
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CQ・根拠の確かさ⼀覧 
 
CQ1：A20 ハプロ不全（HA20）の各治療（副腎⽪質ステロイド全⾝投与,コルヒチン,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）, 造⾎幹細胞移植）
の推奨は？ 
 
サブ CQ1  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、⻑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 
 
サブ CQ2   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 
 
サブ CQ3   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 
 
サブ CQ4   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、成⻑・
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 
 
 
CQ2: PAPA 症候群の各治療（副腎⽪質ステロイド全⾝投与,副腎⽪質ステロイド局所投与,
抗 IL-1 療法,抗 TNF 療法, 免疫抑制剤（アザチオプリンなど）) の推奨は？ 
 
サブ CQ1 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 
 
サブ CQ2  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？ 
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・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 
 
サブ CQ3  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 
 
サブ CQ4  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 
 
サブ CQ5 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 
 
 
CQ3: 中條・⻄村症候群の各治療（副腎⽪質ステロイド,メトトレキサート,ヒドロキシクロ
ロキン,トシリズマブ, JAK 阻害薬（バリシチニブなど））の推奨は？ 
 
サブ CQ1 中條・⻄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 
 
サブ CQ2  中條・⻄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 
 
サブ CQ3  中條・⻄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 
 
サブ CQ4  中條・⻄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 
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サブ CQ5  中條・⻄村症候群に対する 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 
 
 
CQ4: 家族性地中海熱（FMF）の各治療（コルヒチン, 抗 IL-1 療法，抗 TNF 療法，副腎⽪
質ステロイド全⾝投与, 抗 IL-6 療法, その他の治療）の推奨は？ 
 
サブ CQ1  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 
 
サブ CQ2 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 
 
サブ CQ3 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 
 
サブ CQ4 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 
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サブ CQ5 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 
 
サブ CQ6  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。 
 
 
CQ5: FMF に合併した AA アミロイドーシスの各治療（抗 IL-6 療法, 抗 IL-1 療法，抗 TNF
療法, コルヒチン, 腎移植）の推奨は？ 
 
サブ CQ1  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 
 
サブ CQ2  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 
 
サブ CQ3  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 
 
サブ CQ4  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
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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 
 
サブ CQ5  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 
 
 
CQ6：周期性発熱・アフタ性⼝内炎・咽頭炎・頸部リンパ節炎(PFAPA)の各治療（シメチジ
ン予防内服，発熱発作時 PSL内服，扁桃摘出術，抗 IL-1 療法，コルヒチン予防内服）の推
奨は？ 
 
サブ CQ1  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 
 
サブ CQ2  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 
 
サブ CQ3  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 
 
サブ CQ4  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 
 
サブ CQ5  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 
 
 

資料3

84



疾患の解説 
A20 ハ プ ロ 不 全 症 (Haploinsufficiency of A20: HA20) あ る い は A20 ⽋ 損 症 （ A20 
deficiency)  
 
疾患背景 
 A20 ハプロ不全症(Haploinsufficiency of A20：HA20)は、TNFAIP3 遺伝⼦変異により発
症する常染⾊体顕性遺伝形式の⾃⼰炎症性疾患である。A20 の機能異常により、炎症性サ
イトカインである TNF-α、IL-6、IL-1β等が過剰産⽣され、反復性⼝腔内アフタ、発熱、
関節痛、消化管潰瘍等のベーチェット病類似症状を若年で発症する。すでに国内で 50 症例
以上が発⾒されており、遺伝性⾃⼰炎症性疾患の中でも⽐較的頻度の⾼い疾患である。 
 
原因・病態 
 TNFAIP3 遺伝⼦によりコードされる分⼦ A20 は、tumor necrosis factor (TNF) ‒ nuclear 
factor (NF)-κB 経路を抑制的に調節する分⼦である。2015 年 12 ⽉に TNFAIP3 遺伝⼦の
ハプロ不全変異に起因して常染⾊体顕性遺伝形式で発症する疾患として HA20 が報告され
た(1)。国際免疫学会連合が定期的に発出している先天性免疫異常症の国際分類中では A20
⽋損症(A20 deficiency)として掲載されている。HA20 は若年発症でベーチェット病様の症
状を呈する疾患として報告されており、若年発症ベーチェット病、あるいは家族性ベーチ
ェット病とも呼称されることがある。 
 A20 分⼦内には N 末端領域に ovarian tumor (OTU)ドメインと C 末端領域に 7 つの zinc 
finger(ZF)ドメインがあり、それぞれ TNF-α シグナル伝達経路において OTU ドメインは
receptor interacting protein kinase 1 (RIP1)の K63 ポリユビキチン鎖を脱ユビキチン化する
作⽤を有し、4 番⽬の ZF が RIP1 に K48 ポチユビキチン鎖を付加することで、プロテアー
ゼにより分解する作⽤を持つ(2, 3)。また、7 番⽬の ZF は直鎖状ユビキチン鎖と結合する
ことで、リガンド刺激により多量体を形成しようとする TNF受容体複合体、そこに会合す
る linear ubiquitin chain assembly complex (LUBAC)、inhibitor of NF-κB kinase (IKK)複
合体などの NF-κB活性化分⼦群の解離を促進する機能を有している(4)。これら 3 つの作
⽤によって、A20 は TNF - NF-κB 経路に対して抑制的に働くことになる。また、A20 は
病原体認識後のインターフェロン調節因⼦(interferon regulatory factor：IRF)経路も調節す
る。この経路では、パターン認識受容体である retinoic acid-inducible gene I(RIG-I)様受容
体の下流において IRF3 のリン酸化誘導により 1型インターフェロン(IFN)遺伝⼦が発現し、
それに続く Janus kinase(JAK)/signal transducer and activator of transcription(STAT)経路
の活性化により IFN-inducible-genes(ISG)の転写が誘導される。A20 は IRF3 のリン酸化誘
導に必要な TANK- binding kinase 1 (TBK1)/inducible IκB kinase (IKKi)に結合した K63
結合型ポリユビキチン鎖を脱ユビキチン化することにより、この⼀連の経路を抑制性に調
節している(5)。 
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HA20 患者では、A20 のハプロ不全によって、前述のような複数の免疫応答シグナル伝達
に対する A20 の抑制性調節作⽤が減弱することで、炎症性サイトカインである TNF-α、
IL-6、IL-1β 等や 1型 IFN が過剰産⽣され、全⾝性の炎症病態(すなわち⾃⼰炎症性疾患)
を⽣じると考えられている。 
 
疫学 
 国内では現在までに約 30 家系 50 症例以上が確認されている。常染⾊体顕性遺伝形式で
発症し、浸透度も⾼いことから、遺伝性⾃⼰炎症性疾患の中では⽐較的頻度が⾼い疾患で
あると推測される。 
 
臨床像 
新⽣児期から 20歳までの⽐較的若年期に発症する(但し、海外では 30歳前後での発症例

の報告もある)。周期性発熱あるいは遷延性の発熱、反復性⼝腔内アフタ、⽪疹、関節痛に
加え、外陰部潰瘍、消化管潰瘍、ぶどう膜炎といったベーチェット病様の症状を呈する。
本邦での HA20 の主要症状をまとめた報告では、反復性⼝内炎が 80.2%、反復性発熱が
70.4%と頻度が⾼く、次いで腹部症状が 56.3%、⽪膚病変や陰部潰瘍、筋⾻格病変がそれぞ
れ約 30%程度であった(6)。本疾患では、ベーチェット病類似の表現型を呈する⼀⽅で⽪膚
病変や眼病変の頻度が⽐較的低いため、1990 年の BD 国際診断基準(Criteria of the 
International Study Group for diagnosis BD: ISGFBD)(7)を満たす患者は 4割程度であるこ
とが本邦で⾏われた多施設共同研究においても⽰されている(8)。重症度は同⼀変異を有す
る同⼀家系内であっても症例ごとに異なり、全⾝性エリテマトーデス、⾃⼰免疫性肝炎、
⾃⼰免疫性甲状腺炎や I型糖尿病などの⾃⼰免疫疾患や IgA⾎管炎、ネフローゼ症候群の併
発がみられることもある。 
 
検査所⾒ 

発熱発作時には⽩⾎球の増加、C 反応性タンパク(CRP)や⾎清アミロイド A の上昇、⾚
沈の促進がみられるが、発作間⽋期にこれらが完全に正常化する症例と、炎症反応が持続
する症例が存在する。また、反復性⼝腔内アフタのみ呈するなど軽症例では、症状がみら
れていても⾎液検査上は炎症反応が上昇しない症例もある。腸管ベーチェット病様症状の
確認のため、便潜⾎検査、消化管内視鏡検査、PET-CT 検査などが有⽤である。神経ベー
チェット病様の所⾒として、髄液中の IL-6濃度が⾼値となることがある。ベーチェット病
同様に針反応試験が陽性となることがある。遺伝学的検査として、TNFAIP3 遺伝⼦に疾患
関連変異を認める。⾃⼰免疫疾患合併時にはそれぞれに対応した検査所⾒が陽性となりう
る。 
 
診断 
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 若年発症(概ね 20歳未満)のベーチェット病や常染⾊体顕性遺伝⼦形式が推定されるベー
チェット病多発家系は、HA20 が疑われる。また、若年発症でベーチェット病の診断基準を
満たさず部分的にベーチェット病様症状が出現している症例(反復性⼝内炎のみ等)、若年発
症の炎症性腸疾患、PFAPA 症候群 (扁桃摘出無効等の難治症例など)、若年発症で MEFV
遺伝⼦に病因変異を認めず臨床診断された家族性地中海熱、⾃⼰免疫疾患多発例 (⾃⼰免疫
性甲状腺炎、乾癬性関節炎、全⾝性エリテマトーデス、⾃⼰免疫性肝炎、I 型糖尿病など)
が HA20 を疑う症例である。 
  本疾患の診断に⼤きく関わる TNFAIP3 遺伝⼦疾患関連変異について、その⼤部分はフレ
ームシフト変異、ナンセンス変異およびスプライス部位の変異などの早期終始コドン発⽣
型変異であるが、ミスセンス変異も少数ながら存在する。診断においては早期終始コドン
発⽣型変異であれば疾患関連変異の可能性は⾼いと考えられるが、病的意義不明のミスセ
ンス変異や⼩規模⽋失変異、スプライス部位変異などの場合は何らかの in vitro 機能実験に
より病原性の証明が必要である。 

 また、他の⾃⼰炎症性疾患（家族性地中海熱、クリオピリン関連周期熱症候群、TNF 受
容体関連周期性症候群、中條-⻄村症候群、PAPA 症候群、Blau 症候群/若年発症サルコイド
ーシス、⾼ IgD症候群/メバロン酸キナーゼ⽋損症、PFAPA 症候群）、若年性特発性関節炎、
慢性感染症、炎症性腸疾患、悪性新⽣物、リウマチ･膠原病疾患、ベーチェット病を鑑別す
る必要がある。 
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以下に HA20 の診断基準(案)を⽰す。 
Definite：Ａの 2項⽬＋Ｂの 1項⽬＋Ｃを満たすもの 
Probable：Ａの１項⽬＋Ｃを満たすもの 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
  

A.症状 

①反復性発熱 

②反復性口腔内アフタ 

③下痢、血便等の消化管症状 

④外陰部潰瘍 

⑤関節炎 

⑥皮疹(毛嚢炎様皮疹、痤瘡様皮疹、結節性紅斑様皮疹など) 

⑦眼症状(虹彩毛様体炎、網膜ぶどう膜炎など) 

⑧自己免疫疾患症状(自己免疫性甲状腺炎、自己免疫性肝炎など) 

 

B.検査所見 

①炎症所見陽性 

②便潜血陽性 

③針反応試験陽性 

 

C. 遺伝学的検査 

TNFAIP3遺伝子に疾患関連変異を認める 
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上記の診断基準をフローチャートとして表記する。 
 

  

*但し,経時変化でA,Bの症状を満たした時点でA20ハプロ不全症とする

臨床的疑い例

若年発症(20歳以下)で以下のベーチェット病様症状を示す症例(多くは不全型ベーチェット病)、特に
常染色体顕性遺伝が推定される症例の家系が該当するが、孤発例も存在する。

臨床症状は、周期性発熱あるいは遷延性の発熱(86%)、反復性口腔内アフタ(77%)、皮疹(36%)、関節
痛(14%)に加え、外陰部潰瘍(55%)、消化管病変(55%)、ぶどう膜炎(国内症例では0%)といったベー

チェット病様の症状を呈する。 *()内の頻度は2017年に報告された他施設共同研究の結果より引用。

HLA-B51、HLA-A26陽性ベーチェット病症例は除外されない。

A.症状

①反復性発熱
②反復性口腔内アフタ
③下痢、血便等の消化管症状
④外陰部潰瘍
⑤関節炎

⑥皮疹(毛嚢炎様皮疹、痤瘡様皮疹、結節性紅斑様皮疹など)
⑦眼症状(虹彩毛様体炎、網膜ぶどう膜炎など)
⑧自己免疫疾患症状(自己免疫性甲状腺炎、自己免疫性肝炎など)

B.検査所見

①炎症所見陽性
②便潜血陽性
③針反応試験陽性

C.遺伝子検査

TNFAIP3 遺伝子に疾患関連変異を認める

Aの2項目以上＋Bの1項目以上

＋Cを満たしたもの

Aの1項目以上

＋Cを満たしたもの

A,Bを満たさず、Cを満たすもの*

Cを満たさないもの

A20ハプロ不全症
(Definite case)

A20ハプロ不全症
(Probable case)

A20ハプロ不全症
ではない

A20ハプロ不全症の診断フローチャート
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治療の概要 
個々の症例によって症状が多様であり、重症度も異なるため症例ごとに治療を選択し、

患者の臓器障害や成⻑障害の改善、社会⽣活が保たれることを⽬標に治療を調整する。ま
た、経過中にはベーチェット病様の病変だけではなく⾃⼰免疫疾患の併発、慢性肝障害が
出現するなど症状および病態に変化が⾒られることもあるため注意深い⻑期的な観察が必
要である。 
各治療のエビデンス・推奨の詳細に関しては【II 推奨】を参照されたい。以下、HA20 治
療に実施される治療の概要を記載する。 
(1) ⾮ステロイド性抗炎症薬(NSAIDs) 

発熱や疼痛の緩和に⼀定の効果が期待されるが、⻑期的な病態の改善には繋がらない。 
(2) コルヒチン 

HA20 はベーチェット病様の臨床像を呈する疾患であり、初期治療としてコルヒチンが
選択されることが多い。主要臓器病変を有さない軽症例に対しては⼀定の効果を⽰すこ
とが報告されている(1, 8, 9)。 

(3) 副腎⽪質ステロイド全⾝投与 
ステロイド全⾝投与は発熱や関節炎、消化器症状などが持続する症例で単剤または免疫
抑制剤などと併⽤で試みられており有効な場合があるが、減量が困難な難治例も存在し、
炎症所⾒の遷延や副作⽤などが問題となることもある。 

(4) 免疫抑制薬 
免疫抑制剤は個々の症例の有する症状や合併する⾃⼰免疫疾患の治療に準じて使⽤す
る。例えば、関節炎を有する症例に対してメトトレキサート、炎症性腸疾患を有する場
合に 5-アミノサリチル酸やアザチオプリン、全⾝性エリテマトーデス合併例に対してミ
コフェノール酸モフェチルなどが投与され、病勢の寛解に有効な場合もある。しかしな
がら、主要臓器病変や⾃⼰免疫疾患を合併するような症例の多くが他剤との併⽤下での
報告であり、HA20 の治療におけるそれぞれの薬剤についての有効性の評価は困難であ
る。 

(5) 分⼦標的薬 
コルヒチンや副腎⽪質ステロイド全⾝投与、他の免疫抑制剤の使⽤で炎症が遷延し患者
の成⻑・発達や社会⽣活が妨げられるような重症例に分⼦標的薬の導⼊が推奨される。
ただし、いずれの薬剤も HA20 に対しては疾患適応外である。 

TNF阻害薬(インフリキシマブ、アダリムマブ、エタネルセプト)は使⽤されることが
多く⼀定の効果が報告されているが(8, 10)、経過中に⼀次無効または⼆次無効をきたす
症例も報告されている。海外では、TNF阻害薬による治療効果が乏しい重症例に対し
て IL-1阻害薬であるアナキンラ、カナキヌマブ、リロナセプトが使⽤され⼀部の患者
には有効であったとされている(9-11)。IL-6阻害薬(トシリズマブ)が使⽤された症例で
はステロイドの離脱が可能となった症例もある⼀⽅で⼀次または⼆次無効例まで反応
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は様々である(8, 12, 13)。また、JAK阻害薬は疾患活動期に ISG発現が上昇した HA20
患者に有効であるとの報告がある(14)。 

(6) 造⾎幹細胞移植(hematopoietic stem cell transplantation: HSCT) 
⽣物学的製剤を含む様々な治療に抵抗性の患者の炎症病態や⾃⼰免疫疾患の制御を⽬
的に実施され、炎症病態に対しては根治的な治療法になる可能性がある(15, 16)。しか
しながら、⻑期の有効性が不明であることや、造⾎幹細胞移植における重篤な合併症お
よび移植⽚宿主反応による慢性臓器障害のリスクの問題がある。また、HA20 の炎症病
態による移植前の臓器損傷は容易には再⽣されず遷延し、症状の再発につながる可能性
があることに注意が必要である。 

 
処⽅例 
 本疾患は表現型が多様であるため、個々の症例に応じて治療選択および調整が必要であ
る。 
(1) コルヒチン(疾患適応外) 
成⼈: 1⽇0.5mgを1〜2回に分けて経⼝投与(1⽇最⼤投与量は1.5mg) 

⼩児: 1⽇ 0.01〜0.02mg/kg を 1〜2回に分けて経⼝投与(ただし成⼈上限を超えないこ
と) 

(2) 副腎⽪質ステロイド持続投与 
プレドニゾロン(PSL): 1⽇ 0.5〜1.0mg/kg を 2〜3回に分けて経⼝投与、症状を⾒なが
ら減量 

(3) 分⼦標的薬(いずれも疾患適応外) 
・抗 TNF療法: 本邦で使⽤報告があるものはインフリキシマブ、アダリムマブ、エタ
ネルセプト、ゴリムマブである。それぞれの薬剤の適応症(若年性特発性関節炎、ベー
チェット病、クローン病など)を考慮して投与量を検討する。 
・抗 IL-1療法: 本邦で使⽤可能なものはカナキヌマブであり、1回 4mg/kg を 4週毎に
⽪下投与した報告がある。1回最⾼⽤量は 300mg とする。 
・抗 IL-6療法: トシリズマブとして 1回 8mg/kg を 4週間隔で点滴静注する。 
・JAK阻害剤: 本邦で使⽤報告があるものはトファシチニブであり、⼩児例で 1回 5mg
を 1 ⽇ 1 回経⼝投与した報告がある。他、本邦で使⽤可能なものでは、海外の⼩児例
でバリシチニブ 6mg を 1⽇ 1回経⼝投与した報告がある。 

 
予後 
 ⽣涯にわたる全⾝炎症のために患者の⽣活の質は阻害される。⽣命予後は良好とされて
いるが、消化管出⾎により致死的経過を辿った症例がある。また、治療抵抗例では眼症状
による視⼒障害、⾃⼰免疫疾患による多臓器障害が進⾏しうる。しかし、疾患概念が確⽴
してから⽇が浅く報告数も少ないため、⻑期的な予後に関してはまだ不明な部分が多い。
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ベーチェット病様症状が加齢と共に徐々に顕在化することがあるので、眼科診察、検便(便
鮮⾎)等は定期的に⾏う⽅がよい。また、本疾患で⾃⼰免疫疾患発症のリスクが指摘されて
おり、甲状腺機能異常、耐糖能異常の出現などにも留意する必要がある。⻑期的に炎症反
応(特に⾎清アミロイド A)が持続⾼値を⽰す場合、理論上腎アミロイドーシス等の⼆次性ア
ミロイドーシスへの進展が否定できない。疾患原因から悪性リンパ腫等の発⽣頻度の上昇
が懸念されるが、データ集積が乏しいため不明である。 
 
社会保障 
 A20 ハプロ不全症の疾患名で⼩児慢性特定疾病、指定難病(325)に選定されている。HA20
の標準的な重症度分類は存在しないが、令和 5 年 8 ⽉時点では指定難病の助成基準として
Barthel index による重症度分類が⽤いられており、重症が助成対象となっている。詳細は
難病情報センターのページ(https://www.nanbyou.or.jp)を参照されたい。 
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＜疾患のご紹介＞RELA異常症 案 

患者数 

国内では、約 6名の患者数が推定される。 

概要 

NF-κBは免疫応答における代表的な転写因子であり，RelA (p65)，RelB，c-Rel，NF-κ

B1，NF-κB2の 5つのサブユニットが存在する．これらが二量体を形成し，ターゲット

遺伝子の転写を調節することで炎症や免疫制御，細胞生存を調整している 1)．NF-κB経

路の異常による先天性免疫調節障害(IEI)には、NF-kB 経路が、TNF-α 受容体、IL-1β

受容体、Toll-like 受容体、T 細胞受容体、CD40 など多くのシグナルに関与するため、

その障害により、複合免疫不全症あるいは抗体産生不全症の一病型として易感染性を示

す疾患群と、炎症性腸疾患(IBD) や周期性発熱などの自己炎症病態を示す疾患群が存在

する. 

RelA は NF-κB1 と二量体を形成し，NF-κB シグナルの古典的経路を活性化する．2017

年に Badranら 2)は，RelAをコードする RELA 遺伝子のハプロ不全症によって，反復する

粘膜皮膚潰瘍，腸炎を認めた症例を初めて報告した．2018 年には，Comrie ら 3)が自己

免疫性リンパ増殖症候群 (autoimmune lymphoproliferative syndrome, ALPS)様のリ

ンパ増殖を伴う自己免疫性血球減少症を呈した RelA ハプロ不全症例を報告しており，

NFKB1ハプロ不全症 4)と同様に多彩な臨床像を呈する可能性が示唆されている．2021年

の原発性免疫不全症の疾患分類では，RelA ハプロ不全症は重症複合免疫不全症よりも

軽症な複合型免疫不全症に分類されている 5).

2023 年に本邦において、易感染性はなく、周期性発熱、JIA、IBD などを呈し、より

重症の常染色体顕性 RELA 異常症を 5 家系解析、発見した（図 1）6)。これらの家系の

RelA変異タンパク質は、正常な RelAタンパク質に結合することでその機能を阻害する

ことから、優性阻害効果を持つことが判明した 6)。次に患者の白血球を検討したところ、

I型 IFN過剰の特徴を示し、既知の I型インターフェロン症 37)と同様の病態が示唆され

た。また、患者白血球を用いてシングルセル RNAシークエンス解析を行うと、患者の骨

髄系樹状細胞（mDC）と形質細胞様樹状細胞（pDC）において、TLR7の遺伝子発現が上昇

していることが判明した。一方、リンパ球や骨髄球細胞では、IRF7や MyD88の遺伝子発

現の上昇が認められた。すなわち、優性阻害効果を持つ RelA 変異タンパク質により、

TLR7や IRF7遺伝子の発現を強く誘導されることで I型インターフェロンの亢進をきた

し、自己炎症性疾患の発症につながっていると考えられた（図 2）。 

原因の解明 

TNF は炎症性サイトカインであるとともにアポトーシス誘導因子であり，カスペース 8

を介して細胞死を誘導する 6）．また，NF-κB シグナルは TNF依存性アポトーシスに対し

て抑制的に働くことが知られている．Rela-/-マウスでは TNF による肝細胞アポトーシ
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スによって胎生致死に至る 7).Badranら 2)の報告では，RelAハプロ不全症患者の線維芽

細胞において NF-κB シグナルの低下を認め，間質細胞での TNF 依存性アポトーシスが

誘導されている可能性が示唆された．また，Rela+/-マウスにおいて，TNF刺激に対する

皮膚潰瘍の誘発と TNF 阻害薬が有効な腸炎の発症を認め，RelA 低下による TNF 依存性

アポトーシスの誘導が病態に関与しているものと考えられた 2)．  

Comrieら 3)が報告した ALPS 様症状を認める症例では，IFN-γを産生する Th1 細胞の増

加を認め，T細胞受容体刺激に対する反応性が亢進していた．また，誘導性制御性 T細

胞も減少しており，RelA の低下によってこれらの免疫調節が障害された結果，ALPS 様

症状を呈したものと考えられた． 

 

  

主な症状 

これまでの報告例では，易感染性や NEMO 異常症などに認める外胚葉形成不全は認めら

れていない．免疫グロブリンについても正常である 2),3)．Badranら 2)が報告した 1家系

4例では，全例に口腔内潰瘍を認め，治療抵抗性であった．Comrieら 3)が報告した症例

では，自己免疫性血球減少症 (自己抗体は陰性)，脾腫，リンパ増殖症を認め，Ｔ細胞

において CD3 陽性ダブルネガティブＴ (DNT) 細胞が 2.4%と軽度増加していた．一方

で，口腔内潰瘍や腸炎症状は認めなかった．このように，RelAハプロ不全症では他の遺

伝子多型の関与や後天的な環境要因などによって表現型が大きく異なる可能性が示唆

されている 3)．Moriyaら 6)が報告したドミナントネガティブ変異による症例は、易感染

性はハプロ不全症例と同様に認めないが、周期性発熱、JIA、IBDなど自己炎症症状を呈

し、より重症であることが示唆されている. 

  

診断と鑑別診断  

再発性の口腔内潰瘍および腸炎を認める場合，本疾患を疑う．患者の線維芽細胞でのTNF

刺激に対する IL-6 産生能は低下しているものの，血液細胞での反応は正常である 2)． 

ALPS様症状を認める症例では DNT細胞の増加を認めるが，Fasによるアポトーシスの低

下は認めないことが他の ALPS との鑑別点である 3)．また, A20 ハプロ不全症と鑑別を

要すことがあり, 機能解析や最終的に，RELA 遺伝子解析にて診断する．  

 

主な治療法 

現時点で確立された治療法はない.治療抵抗性の口腔内潰瘍，腸炎に対して，TNF 阻害

薬の有効性が報告されている 2)．Comrieら 3)の報告では，慢性免疫性血小板減少性紫斑

病に対して，脾摘，ステロイド，ミコフェノール酸モフェチル，免疫グロブリン療法，

エルトロンボパグ，リツキシマブ投与などが施行され，症状が寛解した．RelAハプロ不

全症の報告例は少なく，その予後は不明であるが，臨床症状に幅があるため予後も症例

ごとに異なることが想定される．１例ではあるが、ドミナントネガティブ変異による症

例で、TNF阻害薬や JAK阻害剤、リツキシマブに抵抗性の IBDと血球減少を認め、造血

細胞移植を行い、症状が改善した例が存在するか、今後の症例の蓄積が必要である。 
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RELA異常症 診療フローチャート 案

概要・特徴：RELA異常症は、RELA遺伝子変異により発症する常染色体顕性遺伝
形式の遺伝性自己炎症性疾患である。
RELA遺伝子のハプロ不全症によって，反復する粘膜皮膚潰瘍，腸炎を認める。
さらには、優性阻害効果によるRELA異常症も報告されており、ハプロ不全症よ
り重症型となることが多い。いずれにおいても易感染性はないが、周期性発熱、
若年性関節リウマチ、炎症性腸疾患などを呈する。また、周期性発熱をはじめと
した自己炎症症状には、I型IFN過剰が関わっている。 NFKB1ハプロ不全症と同
様に多彩な臨床像を呈する可能性が示唆されている。
幼児期から20歳までの比較的若年期に発症する例が多く、日本、欧米から各々
10症例程度の報告がある。A20ハプロ不全症候群との鑑別を要する。

図1 優性阻害型と半量不全型のRelA異常症の比較

優性阻害効果により、RelAの活性低下が顕著になるほど多彩な症状を呈する。
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RELA異常症の治療

基本治療 非ステロイド性抗炎症薬(NSAID) 

発熱、疼痛の緩和に一定の効果が期待されるが、発作の予防病態
の改善にはつながらない。

副腎皮質ステロイド全身投与

本疾患に対してステロイド全身投与は有効であるが、減量困難な
症例がみられる。

抗TNF製剤 (エタネルセプト、インフリキシマブ、アダリムマブ
など) 

難治例で抗TNF製剤が有効であった症例報告があるが、二次無効
の発生も散見される。

追加治療 生物学的製剤

JAK阻害剤が有効であった症例が報告されている。本邦に於いては
現時点で保険適応がない。

骨髄移植

難治性自己免疫疾患多発症例に対して骨髄移植が有効であった1例
が報告されている。

留意事項 合併症として発症する自己免疫疾患に対してはそれぞれの疾患に
応じた治療を行う。

症例ごとに重症度の幅が広いため、臨床症状、治療反応を考慮し
て重症度を判定し、重症度に応じた薬物治療を開始する。 患者の
成長障害、臓器障害の改善、発作時のQOLが保たれることを目標
に治療薬を調整する。 

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。
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パーソナルヘルスレコード（PHR）を用いたブラウ症候群に対する QOL 調査 

大学生の健康管理に端を発し，パーソナルヘルスレコード（PHR）の標準化お

よび利活用促進を目的として産学連携での共同研究を実施している京大データ

ヘルス研究会（https://dh-lab.org/）において，令和 5 年 6 月 16 日に開催され

た第 71 回で，「ブラウ症候群（指定難病 110）を例に考える希少疾患における

personal health record 活用の可能性」として講演を行なった。この講演を契機

に， PHR を用いたブラウ症候群の QOL 調査を実施するため，上記研究会を通

じて紹介をして頂いたヘルステック研究所（京都市左京区吉田上阿達町 17，

https://www.htech-lab.co.jp/）とスマートフォン用アプリ開発のための仕様打合

せを行いつつ，調査実施にむけての倫理申請の準備をしている。 

PHR は，患者自身が健康情報を収集，管理，保管するための電子的な健康記録

とされる。スマートフォンなどモバイル端末の普及によって社会実装が手軽に

行えるようになりつつある。PHR には，基本情報として患者の氏名，生年月日，

連絡先などの個人情報，医療履歴として病歴，薬剤の処方歴，アレルギーや過敏

反応の情報，現在の健康情報として症状や診断，処方された薬物，検査結果，ア

クティビティやフィットネスデータとして運動状況や身体的な健康データ等が
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患者自身によって登録される。また，日常使用される医療機器等が対応していれ

ば，日常の活動量，発熱や血圧などの身体的な健康データも収集され，自分自身

の健康情報を患者本人が一元管理するとともに，その情報を医療者と共有する

ためのツールとして活用することで，医療の質や安全性を向上させることが期

待されている。本研究では，ヘルステック研究所と京都大学（医学研究科・予防

医療学分野・石見拓教授）との共同研究として開発された「健康日記」

（https://htech-lab.co.jp/products/kenkounikki.html）に，ブラウ症候群を対象

とした QOL 調査に必要な項目を追加して，実施を予定している。 

QOL 調査の対象として想定しているブラウ症候群（指定難病 110）は，NOD2

遺伝子の機能獲得型変異によって，皮膚と関節，眼に肉芽腫をきたす稀な遺伝性

疾患であり，自己炎症症候群の１つとして知られる。我々のグループは，若年発

症サルコイドーシスとして知られた孤発例においても，家族性のブラウ症候群

と同じ NOD2 遺伝子変異が関わることを報告して以来，本疾患の解析に取組ん

でおり，指定難病として指定された当初は厚労省の難治性疾患克服研究事業で

把握された症例数と調査票の回収率等から，国内での症例数を当初 50 例程度と

推定した。2020 年，国内で遺伝子検査によって NOD2 遺伝子に変異があること
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が確認された症例が 50 例に達したことから，我々はこれをまとめて，その特徴

を報告した（Matsuda T, et al. Ann Rheum Dis. 2020）。現在，国内症例の大半と

は主治医を通じて連絡が可能であるものの，本人の転居や主治医の転勤等によ

って連絡が途絶えた症例も年を追うごとに増えつつあるのが現状であり，この

状況を改善する手段として PHR に着目した。 

また，ブラウ症候群の解析は，日本における我々の他，欧州の Woulter 教授と

米国の Rose 教授のグループが精力的に行っている。彼らは HAQ/CHAQ

（Health Assessment Questionnaire/その小児版）質問票を用いた症状に伴う生

活の質の低下と，関節の痛みおよび全般的な健康への影響をそれぞれ VAS

（Visual Analogue Scale，最低点０点，最高点 10 点で評価する）を用いて検討

している。そこで今回，PHR を活用した調査として，海外での先行研究に倣い

HAQ/CHAQ 質問票と VAS を用いた評価を実施する。 

なお，収集した結果は，将来的には難病プラットフォームへの登録することで，

構築したレジストリーの有効活用へ繋げることを計画している。このため，難病

プラットフォーム側とも本年度は数回の打合せ機会を設けたが，現状では難病

プラットフォーム側が csv ファイルへ等へと変換した情報の一括取込みに対応
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していないことが判明したため，これらは将来的な課題と考えている。一方，「健

康日記」にはマイナポータルからの情報取得に対応しているため，指定難病の臨

床調査個人票や小児特定慢性疾病の医療意見書の情報がマイナポータルに登録

され，患者個人がこれら情報にアクセスできる環境が将来的に整えられれば，

PHR としての「健康日記」を介した難病プラットフォームへのデータ移管によ

り，レジストリー構築のタイムリーな更新を通じてその利活用にも貢献できる

と考えている。 

実際の患者に対する調査自体は来年度での実施を予定しており，それを見据え

て今年度は，PHR としての「健康日記」の改修と，調査のための倫理書類の申

請・承認を年度末までに終える予定である。 
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CAPS 患者・家族の会 定例会 議事録 

＜開催日時＞ 2023 年 9 月 10 日 14:00〜16:40 

＜形式＞ 対面と Zoom によるリモートの同時開催 

＜会員参加者＞ 対面……11 名 

リモート……5 名 

＜医師参加者＞    対面……西小森隆太 

  今川智之 

  松林正 

  森雅亮 

  中畑龍俊 

  八角高裕 

リモート……井澤和司 

＜ノバルティス参加者＞ 対面……4 名 

リモート……1 名 

資料6

111



 

第二部  １４：００〜１７：００ 

（ここから、医師およびノバルティスが参加） 

 

・患者 4 人が自己紹介 

 

・医師およびノバルティス参加者の自己紹介 

 

＜会員からの質問・要望＞ 

質問・要望 回答 

小児科〜成人への移行、地元で診てくれる

医師探しが難しい。 

成人するに従って、様々な症状が出てくる

が、その症状に合った医師というよりは、

イラリスを打ってくれる医師のもとに行っ

ており、今後どうしていけばよいのか不安。 

注射を打ってはくれるが、症状の判断や薬

量も患者自身の判断を仰ぐ。 

何らかの症状が出た時に、CAPS の症状な

のか、他の疾患なのかの判断もして貰えな

い。 

 

地元に、CAPS について興味を持って、取り

組んでくれる医師を探す。 

その医師と CAPS 専門医に連携を取って貰

い、協力し合いながら治療に当たって貰う。 

 

内科医師は取り纏めをしてくれる方が少な

いので、主治医が誰なのかわからなくなる

事も。 

ただ、これは CAPS の問題という訳ではな

く、成人の病気の全ての問題。 

 

総合内科、総合医療診療科を受診してみて

は。病気が分からなくても、逃げずに対応し

てくれる。 

 

成人特有の症状、疾患もあるので、小児科

だけでなく、成人を見慣れている医師に診

て貰う事も大事。 

イラリスの治療を継続していくうちに、治

療効果が低下していくという可能性はある

のか。 

約 100 人の患者のデータより。 

CINCA 23 人 MWS62 人 FCAS18 人の

うち、だいたい 3/4 の人は症状・炎症が落

ち着いている。 

1/4 弱の人は落ち着いていない。 

 

長期的にみて、だんだんと効果が落ちると

いうより、効果があった人には効果が続く。 
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薬量が標準量の患者は、ほとんどの人が

CRP１以下。 

CRP が 4〜６の患者は、薬量を増やすしか

ない。その一部の患者は、増やしたとしても

炎症反応が落ち着かない。 

 

他の生物学的製剤をみると、使い続けるこ

とで効きづらくなる。 

イラリスは 10 年以上経っているが、そうい

ったことはあまり起きていない。 

そういう意味では、優秀な薬と言える。 

 

CAPS 以外の症状、病状が出た人にはイラ

リスが効きづらい。 

 

ノバルティスの調査結果では、長期的に有

効性があると結論が出た。 

診断書（特定疾患の申請時）脳萎縮につい

て YES になっていたが、CAPS 患者は脳萎

縮があるのか。 

髄膜炎のある人、ステロイドを使っている

人は脳が少し小さくなる。 

 

髄液検査で、分かってくる事もある。長い期

間をかけて、気をつけていかなければなら

ない。 

 

脳萎縮が続いていなくても、過去１回でも

萎縮が認められれば、診断書にはその後ず

っと「あった」という記載になる。 

NLRP３インフラマソーム阻害剤について

聞きたい。 

CAPS の治療薬として、４つの薬で開発・治

験などが始まっているが、治療薬として出

てくるには時間がかかる。 

 

ナノボディ ガスデルミン D の研究も進め

られているが、現時点では細胞レベルの話

で、動物実験において効果が認められると

ころまでは至っていない。 
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アナキンラについては、国内でも他の疾患

で臨床試験が始まっている。 

これが進めば、その結果を受けて CAPS へ

と進めていきたいと話している。 

（ ス ウ ェ ー デ ン の 製 薬 会 社  Swedish 

Orphan Biovitrum （Sobi 社, Sobi Japan） 

毎日打つ皮下注射であることは変わってい

ない。 

コロナ重症者はアナキンラでよくなった症

例あり。 

CAPS 患者の中で、白内障の手術をした件

数や効果、経過について知りたい。 

また、炎症が起こりやすい白内障手術を

CAPS 患者が行うことはどうなのか。 

約１００人の患者データより 

CINCA 23 人中 1 人（4.3%） MWS 62 人

中 5 人（8.1％） FCAS 18 人中０人 

が白内障患者。 

 

レンズを入れる白内障手術をするには、年

齢的に早すぎるかもしれないが、眼科の先

生に相談してみてもよいと思う。 

 

イラリスを使ってコントロールしながら、

手術をしてみてもよいのでは。 

 

10 年ほど前に手術した。２〜３年は良かっ

たが、だんだん悪くなってきた。 

（レンズを入れるのではなく、削るタイプ

の手術） 

また真っ白になってきており、眼圧の検査

をしても正確な数値も測れない。 

眼も飛び出してきていて心配だが、様子を

みるしかないと言われている。 

→目薬のせいで、眼圧が上がってきている

可能性あり。その点についても眼科の先生

に相談した方がよい。 

人工内耳の手術についても知りたい。 

機器を入れると思うが、耳鼻科の先生には

年を取ってからだと入れにくくなると言わ

小学校高学年より聞こえなくなってきて、

全く聞こえなくなった患者（MWS）は 

人工内耳について耳鼻科の先生とよく相談
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れたが、早めに決断した方がよいのか。 して貰い、手術することになったが、特に炎

症的な問題は起こらなかった。 

 

はじめは色んな音が入ってきて、よく分か

らなかったが、術後３ヶ月くらいから高音

は聞き取れるようになった。（自分の子供の

声） 

 

訓練には６ヶ月ぐらいかけていた。耳鼻科

の先生にプログラムを提示して貰った上

で、自分で機器を調整していた。 

 

現在も、男性主治医の低い声は全く聞き取

れないが、女性の医師の声は少し聞こえ、

子供の高い声は一番聞こえる。 

 

手術の効果はあったと思う。 

 

手術には２種類あり。 

機器を中に入れるタイプは、見た目に全く

分からないという利点はあるが、機器に何

か不具合があった場合、再手術しなければ

ならない。 

外につけるタイプは、見た目に分かるが、

機器に不具合があった場合、直しやすいと

いう利点がある。 

 

年齢を重ねることで手術しづらいとは耳鼻

科の医師からは聞かなかったが、聞こえな

くなってからの期間が長いと回復がしづら

いので、専門医に色々質問してみるのがよ

いのでは。 

 

東京医科歯科大学の耳鼻科は、人工内耳の

症例が多いので、手術結果の予想もふまえ

て話してくれると思う。 
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CAPS は高音域から落ちるが、手術後は高

音域から回復するのは不思議。先生方も、

低音の方が回復しやすいと思っていた。 

 

手術するタイミングも聴力回復には重要か

もしれないと耳鼻科の専門医師はコメント

されていた。完全に聴力が無くなる前に手

術を行う方が、より良い回復が望まれるの

では推定されていた。（西小森追記） 

脳炎の疑いで、入院し治療を受けていたが、 

CAPS と関連はあるのか。他に症例はある

のか。 

相談者と同じ症例はなし。 

髄膜炎はいるが、脳炎もしくは脳炎疑いの

はなし。 

現在 CAPS と関連性なしと判断されたが、

今後は関連性ありとなってくるかも。 

CAPS 患者の妊娠・出産については、イラ

リス投与を含めどうなのか。 

データでは、2 人の CAPS 患者に妊娠中に

イラリスを使ったが、2 人とも問題なし。 

 

ノバルティスの添付文書には 

「妊婦又は妊娠している可能性のある女性

には、治療上の有益性が危険性を上回ると

判断される場合のみに投与すること」とあ

るので、主治医の判断に任せる。 

 

海外では、妊娠中はイラリスからアナキン

ラに変更する。今後、日本でもアナキンラ

が使えるようになったら、妊娠中はアナキ

ンラへの移行も検討の余地あり。 

 

アナキンラは効果が短いので（毎日注射す

る）妊娠中の薬として向いているのでは。 

CAPS 患者は、眼や耳や皮膚に症状が出る

ので、今後の定例会には眼科・耳鼻科・皮膚

科の医師や、成人を診ている内科の先生な

どにも参加して頂き、お話を聞きたいので 

先生方やノバルティスからお声がけをお願

CAPS 患者に人工内耳手術をした医師にも

声をかけてみる。 

 

CAPS に関連のある各科の専門医にも声を

かけることで、この疾患を知って貰う啓発
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いしたい。 活動にもなる。 

成人の先生への移行リストのようなもの

を、ノバルティスの協力も得ながら作って

いくのもよいのではないか。 
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２０２３年１２月９日 自己炎症疾患友の会 医療講演会２０２３ 概要 

開催日時：2023年 12月 9日（土） 10時〜12時 40分 

 場 所：ズームウェビナー 

対象者：自己炎症疾患友の会・PIDつばさの会 会員 

〈内容〉 

医療講演会 

1．「自己炎症疾患について（講演 20分＋質疑応答 10分）」

西小森隆太先生（久留米大学小児科教授・厚労省 自己炎症性疾患ガイドライン班 班長）

2. 「家族性地中海熱（講演 20分＋質疑応答 10分）」

右田 清志先生（福島県立医科大学リウマチ膠原病内科教授・FMF疾患担当責任者） 

3. 「A20ハプロ不全症（講演 20分＋質疑応答 10分）」

大西 秀典先生（岐阜大学小児科教授・A20疾患担当責任者）

※ 当日は時間の関係上、講演してくださる先生方の CVは事前にズーム URL と一緒に参加者さ

んへ配布。 

◆質問コーナー◆

・事前に患者会会員さんから寄せられた質問に研究班の先生方にお答えいただきます。

・医療講演に登壇してくださる先生の他、研究班の先生が当日数人参加予定。

・質疑応答の内容は事前に寄せられた質問に限ります。

・時間の都合上、時間内に回答が出来なかったものについては、後日講演録と一緒に会員さんに

お届けします。 

主催：自己炎症疾患友の会 

協力：厚生労働省 自己炎症性疾患ガイドライン班 

参加医師： 西小森隆太、右田清志、大西秀典、八角高裕、井澤和司、古賀智裕、武井修治 

神戸直智 

患者会： 62 名 
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令和 ６ 年 ３ 月 ７ 日 

国立保健医療科学院長 殿 

  機関名 久留米大学 

所属研究機関長 職 名 学長

氏 名 内村 直尚 

次の職員の令和５年度厚生労働科学研究費の調査研究における、倫理審査状況及び利益相反等の管理につい

ては以下のとおりです。

１．研究事業名 難治性疾患政策研究事業 

２．研究課題名 自己炎症性疾患とその類縁疾患における、移行期医療を含めた診療体制整備、  

 患者登録推進、全国疫学調査に基づく診療ガイドライン構築に関する研究  

３．研究者名  （所属部署・職名）   医学部 ・ 教授

（氏名・フリガナ）   西小森 隆太 ・ ニシコモリ リュウタ

４．倫理審査の状況

該当性の有無 

有  無 

左記で該当がある場合のみ記入（※1） 

審査済み 審査した機関 未審査（※2） 

人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫理

指針（※3） 
■ □ ■ 久留米大学 □ 

遺伝子治療等臨床研究に関する指針 □ ■ □ □ 

厚生労働省の所管する実施機関における動物実験

等の実施に関する基本指針 
□ ■ □ □ 

その他、該当する倫理指針があれば記入すること 

（指針の名称： ） 
□ ■ □ □ 

（※1）当該研究者が当該研究を実施するに当たり遵守すべき倫理指針に関する倫理委員会の審査が済んでいる場合は、「審査済み」にチェッ

クし一部若しくは全部の審査が完了していない場合は、「未審査」にチェックすること。

その他（特記事項）

（※2）未審査に場合は、その理由を記載すること。 

（※3）廃止前の「疫学研究に関する倫理指針」、「臨床研究に関する倫理指針」、「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」、「人を対
象とする医学系研究に関する倫理指針」に準拠する場合は、当該項目に記入すること。 

５．厚生労働分野の研究活動における不正行為への対応について

研究倫理教育の受講状況 受講 ■   未受講 □ 

６．利益相反の管理

当研究機関におけるＣＯＩの管理に関する規定の策定 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：  ） 

当研究機関におけるＣＯＩ委員会設置の有無 有 ■ 無 □（無の場合は委託先機関：  ） 

当研究に係るＣＯＩについての報告・審査の有無 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：  ） 

当研究に係るＣＯＩについての指導・管理の有無 有 □ 無 ■（有の場合はその内容：  ） 

（留意事項） ・該当する□にチェックを入れること。

・分担研究者の所属する機関の長も作成すること。



令和 6 年 2月 2日 
                                               

国立保健医療科学院長 殿 
                                                                                              
  
                              機関名 京都大学 

 
                      所属研究機関長 職 名 医学研究科長 
                                                                                      
                              氏 名  伊佐 正           
 

   次の職員の令和５年度厚生労働科学研究費の調査研究における、倫理審査状況及び利益相反等の管理につい

ては以下のとおりです。 

１．研究事業名 難治性疾患政策研究事業                                       

２．研究課題名 自己炎症性疾患とその類縁疾患における、移行期医療を含めた診療体制整備、      

        患者登録推進、全国疫学調査に基づく診療ガイドライン構築に関する研究        

３．研究者名  （所属部署・職名）  大学院医学研究科 助教                   

    （氏名・フリガナ）  井澤 和司   （イザワ カズシ）                

４．倫理審査の状況 

  
該当性の有無  

有  無 

左記で該当がある場合のみ記入（※1） 

審査済み   審査した機関 未審査（※2） 

人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫理

指針（※3） 
 ■   □ ■ 京都大学 □ 

遺伝子治療等臨床研究に関する指針  □   ■ □  □ 

厚生労働省の所管する実施機関における動物実験

等の実施に関する基本指針 
 □   ■ □  □ 

その他、該当する倫理指針があれば記入すること 

（指針の名称：                   ） 
 □   ■ □  □ 

（※1）当該研究者が当該研究を実施するに当たり遵守すべき倫理指針に関する倫理委員会の審査が済んでいる場合は、「審査済み」にチェッ

クし一部若しくは全部の審査が完了していない場合は、「未審査」にチェックすること。 

その他（特記事項） 
                                                 
（※2）未審査に場合は、その理由を記載すること。 

（※3）廃止前の「疫学研究に関する倫理指針」、「臨床研究に関する倫理指針」、「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」、「人を対
象とする医学系研究に関する倫理指針」に準拠する場合は、当該項目に記入すること。 

５．厚生労働分野の研究活動における不正行為への対応について 

研究倫理教育の受講状況 受講 ■   未受講 □ 

６．利益相反の管理 

当研究機関におけるＣＯＩの管理に関する規定の策定 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究機関におけるＣＯＩ委員会設置の有無 有 ■ 無 □（無の場合は委託先機関：                 ） 

当研究に係るＣＯＩについての報告・審査の有無 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究に係るＣＯＩについての指導・管理の有無 有 □ 無 ■（有の場合はその内容：                 ） 

（留意事項） ・該当する□にチェックを入れること。 
                   ・分担研究者の所属する機関の長も作成すること。 



令和 6 年 3 月 31 日 
                                               

国立保健医療科学院長 殿 
                                                                                              
  
                              機関名 国立大学法人九州大学 

 
                      所属研究機関長 職 名 総長 
                                                                                      
                              氏 名 石橋 達朗  
 

   次の職員の令和５年度厚生労働科学研究費の調査研究における、倫理審査状況及び利益相反等の管理につい

ては以下のとおりです。 
１．研究事業名 難治性疾患政策研究事業                                       

２．研究課題名 自己炎症性疾患とその類縁疾患における、移行期医療を含めた診療体制整備、患者登録推      

        進、全国疫学調査に基づく診療ガイドライン構築に関する研究             

３．研究者名  （所属部署・職名）大学院医学研究院・講師                      

    （氏名・フリガナ）石村 匡崇・イシムラ マサタカ                   

４．倫理審査の状況 

  
該当性の有無  

有  無 

左記で該当がある場合のみ記入（※1） 

審査済み   審査した機関 未審査（※2） 

人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫理

指針（※3） 
 ■   □ ■ 九州大学 □ 

遺伝子治療等臨床研究に関する指針  □   ■ □  □ 

厚生労働省の所管する実施機関における動物実験

等の実施に関する基本指針 
 □   ■ □  □ 

その他、該当する倫理指針があれば記入すること 

（指針の名称：                   ） 
 □   ■ □  □ 

（※1）当該研究者が当該研究を実施するに当たり遵守すべき倫理指針に関する倫理委員会の審査が済んでいる場合は、「審査済み」にチェッ

クし一部若しくは全部の審査が完了していない場合は、「未審査」にチェックすること。 

その他（特記事項） 
                                                 
（※2）未審査に場合は、その理由を記載すること。 

（※3）廃止前の「疫学研究に関する倫理指針」、「臨床研究に関する倫理指針」、「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」、「人を対
象とする医学系研究に関する倫理指針」に準拠する場合は、当該項目に記入すること。 

５．厚生労働分野の研究活動における不正行為への対応について 

研究倫理教育の受講状況 受講 ■   未受講 □ 

６．利益相反の管理 

当研究機関におけるＣＯＩの管理に関する規定の策定 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究機関におけるＣＯＩ委員会設置の有無 有 ■ 無 □（無の場合は委託先機関：                 ） 

当研究に係るＣＯＩについての報告・審査の有無 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究に係るＣＯＩについての指導・管理の有無 有 □ 無 ■（有の場合はその内容：                 ） 

（留意事項） ・該当する□にチェックを入れること。 
                   ・分担研究者の所属する機関の長も作成すること。 



令和 ６ 年 ３ 月 ７ 日 
                                               

国立保健医療科学院長 殿 
                                                                                              
  
                              機関名 久留米大学 

 
                      所属研究機関長 職 名 学長 
                                                                                      
                              氏 名 内村 直尚          
 

   次の職員の令和５年度厚生労働科学研究費の調査研究における、倫理審査状況及び利益相反等の管理につい

ては以下のとおりです。 

１．研究事業名 難治性疾患政策研究事業                                       

２．研究課題名 自己炎症性疾患とその類縁疾患における、移行期医療を含めた診療体制整備、      

        患者登録推進、全国疫学調査に基づく診療ガイドライン構築に関する研究        

３．研究者名  （所属部署・職名）   医学部 ・ 教授                      

    （氏名・フリガナ）   井田 弘明 ・ イダ ヒロアキ                

４．倫理審査の状況 

  
該当性の有無  

有  無 

左記で該当がある場合のみ記入（※1） 

審査済み   審査した機関 未審査（※2） 

人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫理

指針（※3） 
 ■   □ ■ 久留米大学 □ 

遺伝子治療等臨床研究に関する指針  ■   □ ■ 久留米大学 □ 

厚生労働省の所管する実施機関における動物実験

等の実施に関する基本指針 
 □   ■ □  □ 

その他、該当する倫理指針があれば記入すること 

（指針の名称：                   ） 
 □   ■ □  □ 

（※1）当該研究者が当該研究を実施するに当たり遵守すべき倫理指針に関する倫理委員会の審査が済んでいる場合は、「審査済み」にチェッ

クし一部若しくは全部の審査が完了していない場合は、「未審査」にチェックすること。 

その他（特記事項） 
                                                 
（※2）未審査に場合は、その理由を記載すること。 

（※3）廃止前の「疫学研究に関する倫理指針」、「臨床研究に関する倫理指針」、「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」、「人を対
象とする医学系研究に関する倫理指針」に準拠する場合は、当該項目に記入すること。 

５．厚生労働分野の研究活動における不正行為への対応について 

研究倫理教育の受講状況 受講 ■   未受講 □ 

６．利益相反の管理 

当研究機関におけるＣＯＩの管理に関する規定の策定 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究機関におけるＣＯＩ委員会設置の有無 有 ■ 無 □（無の場合は委託先機関：                 ） 

当研究に係るＣＯＩについての報告・審査の有無 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究に係るＣＯＩについての指導・管理の有無 有 □ 無 ■（有の場合はその内容：                 ） 

（留意事項） ・該当する□にチェックを入れること。 
                   ・分担研究者の所属する機関の長も作成すること。 









令和 ６年  ４月  １日 
                                               

国立保健医療科学院長 殿 
                                                                                              
  
                              機関名 国立大学法人広島大学 

 
                      所属研究機関長 職 名 学長 
                                                                                      
                              氏 名 越智 光夫           
 

   次の職員の令和５年度厚生労働科学研究費の調査研究における、倫理審査状況及び利益相反等の管理につい

ては以下のとおりです。 

１．研究事業名 難治性疾患政策研究事業                                       

２．研究課題名 自己炎症性疾患とその類縁疾患における、移行期医療を含めた診療体制整備、      

        患者登録推進、全国疫学調査に基づく診療ガイドライン構築に関する研究        

３．研究者名  （所属部署・職名）   大学院医系科学研究科・教授                  

    （氏名・フリガナ）   岡田 賢・オカダ サトシ                   

４．倫理審査の状況 

  
該当性の有無  

有  無 

左記で該当がある場合のみ記入（※1） 

審査済み   審査した機関 未審査（※2） 

人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫理

指針（※3） 
 ■   □ ■ 

東京医科歯科大学 

広島大学 
□ 

遺伝子治療等臨床研究に関する指針  □   ■ □  □ 

厚生労働省の所管する実施機関における動物実験

等の実施に関する基本指針 
 □   ■ □  □ 

その他、該当する倫理指針があれば記入すること 

（指針の名称：                   ） 
 □   ■ □  □ 

（※1）当該研究者が当該研究を実施するに当たり遵守すべき倫理指針に関する倫理委員会の審査が済んでいる場合は、「審査済み」にチェッ

クし一部若しくは全部の審査が完了していない場合は、「未審査」にチェックすること。 

その他（特記事項） 
                                                 
（※2）未審査に場合は、その理由を記載すること。 

（※3）廃止前の「疫学研究に関する倫理指針」、「臨床研究に関する倫理指針」、「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」、「人を対
象とする医学系研究に関する倫理指針」に準拠する場合は、当該項目に記入すること。 

５．厚生労働分野の研究活動における不正行為への対応について 

研究倫理教育の受講状況 受講 ■   未受講 □ 

６．利益相反の管理 

当研究機関におけるＣＯＩの管理に関する規定の策定 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究機関におけるＣＯＩ委員会設置の有無 有 ■ 無 □（無の場合は委託先機関：                 ） 

当研究に係るＣＯＩについての報告・審査の有無 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究に係るＣＯＩについての指導・管理の有無 有 □ 無 ■（有の場合はその内容：                 ） 

（留意事項） ・該当する□にチェックを入れること。 
                   ・分担研究者の所属する機関の長も作成すること。 



令和６年３月２６日 
                                               

国立保健医療科学院長 殿 
                                                                                              
  
                             機関名 公益財団法人かずさＤＮＡ研究所 

 
                     所属研究機関長 職 名  理事長 
                                                                                     
                             氏 名  大石 道夫           
 

   次の職員の令和５年度厚生労働科学研究費の調査研究における、倫理審査状況及び利益相反等の管理につい

ては以下のとおりです。 

１．研究事業名 難治性疾患政策研究事業                                       

２．研究課題名 自己炎症性疾患とその類縁疾患における、移行期医療を含めた診療体制整備、患者登録推     

        進、全国疫学調査に基づく診療ガイドライン構築に関する研究             

３．研究者名  （所属部署・職名）  ゲノム事業推進部 副所長兼部長                      

    （氏名・フリガナ）  小原 收 ・ オハラ オサム                  

４．倫理審査の状況 

  
該当性の有無  

有  無 

左記で該当がある場合のみ記入（※1） 

審査済み   審査した機関 未審査（※2） 

人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫理

指針（※3） 
 □   ■ □  □ 

遺伝子治療等臨床研究に関する指針  □   ■ □  □ 

厚生労働省の所管する実施機関における動物実験

等の実施に関する基本指針 
 □   ■ □  □ 

その他、該当する倫理指針があれば記入すること 

（指針の名称：                   ） 
 □   ■ □  □ 

（※1）当該研究者が当該研究を実施するに当たり遵守すべき倫理指針に関する倫理委員会の審査が済んでいる場合は、「審査済み」にチェッ

クし一部若しくは全部の審査が完了していない場合は、「未審査」にチェックすること。 

その他（特記事項） 
                                                 
（※2）未審査に場合は、その理由を記載すること。 

（※3）廃止前の「疫学研究に関する倫理指針」、「臨床研究に関する倫理指針」、「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」、「人を対
象とする医学系研究に関する倫理指針」に準拠する場合は、当該項目に記入すること。 

５．厚生労働分野の研究活動における不正行為への対応について 

研究倫理教育の受講状況 受講 ■   未受講 □ 

６．利益相反の管理 

当研究機関におけるＣＯＩの管理に関する規定の策定 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究機関におけるＣＯＩ委員会設置の有無 有 ■ 無 □（無の場合は委託先機関：                 ） 

当研究に係るＣＯＩについての報告・審査の有無 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究に係るＣＯＩについての指導・管理の有無 有 □ 無 ■（有の場合はその内容：                 ） 

（留意事項） ・該当する□にチェックを入れること。 
                   ・分担研究者の所属する機関の長も作成すること。 





令和 ６年 ２月 ５日 
                                         
 

国立保健医療科学院長 殿 
                  
                              機関名 国立大学法人東京医科歯科大学 

 
                      所属研究機関長 職 名 学長 
                                                                                      
                              氏 名  田 中 雄 二 郎       
 

   次の職員の令和５年度厚生労働科学研究費の調査研究における、倫理審査状況及び利益相反等の管理につい

ては以下のとおりです。 

１．研究事業名 難治性疾患政策研究事業                                        

２．研究課題名 自己炎症性疾患とその類縁疾患における、移行期医療を含めた診療体制整備、 患者登録

推進、全国疫学調査に基づく診療ガイドライン構築に関する研究                                       

３．研究者名  （所属部署・職名）  大学院医歯学総合研究科 ・ 寄附講座教授                                

    （氏名・フリガナ）  金兼 弘和 ・ カネガネ ヒロカズ                                

４．倫理審査の状況 

  
該当性の有無  

有  無 

左記で該当がある場合のみ記入（※1） 

審査済み   審査した機関 未審査（※2） 

人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫理指針（※

3） 
 ☑   □ ☑ 東京医科歯科大学 □ 

遺伝子治療等臨床研究に関する指針  □   ☑ □  □ 

厚生労働省の所管する実施機関における動物実験等の実施

に関する基本指針 
 □   ☑ □  □ 

その他、該当する倫理指針があれば記入すること 

（指針の名称：                   ） 
 □   ☑ □  □ 

（※1）当該研究者が当該研究を実施するに当たり遵守すべき倫理指針に関する倫理委員会の審査が済んでいる場合は、「審査済み」にチェッ
クし一部若しくは全部の審査が完了していない場合は、「未審査」にチェックすること。 

その他（特記事項） 
                                                 
（※2）未審査に場合は、その理由を記載すること。 
（※3）廃止前の「疫学研究に関する倫理指針」、「臨床研究に関する倫理指針」、「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」、「人を対象
とする医学系研究に関する倫理指針」に準拠する場合は、当該項目に記入すること。 

５．厚生労働分野の研究活動における不正行為への対応について 

研究倫理教育の受講状況 受講 ☑   未受講 □ 

６．利益相反の管理 

当研究機関におけるＣＯＩの管理に関する規定の策定 有 ☑ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究機関におけるＣＯＩ委員会設置の有無 有 ☑ 無 □（無の場合は委託先機関：                 ） 

当研究に係るＣＯＩについての報告・審査の有無 有 ☑ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究に係るＣＯＩについての指導・管理の有無 有 □ 無 ☑ （有の場合はその内容：                 ） 

（留意事項） ・該当する□にチェックを入れること。 
                   ・分担研究者の所属する機関の長も作成すること。 





令和６年３月３１日 
 国立保健医療科学院長 殿 
                                                                      

機関名 国立大学法人長崎大学 
 
                      所属研究機関長 職 名 学長 
                                                                                      
                              氏 名 永安 武        
 

    次の職員の令和 ５ 年度厚生労働科学研究費の調査研究における、倫理審査状況及び利益相反等の管理に

ついては以下のとおりです。 

１．研究事業名 難治性疾患政策研究事業                                         

２．研究課題名 自己炎症性疾患とその類縁疾患における、移行期医療を含めた診療体制整備、患者登録推

進、全国疫学調査に基づく診療ガイドライン構築に関する研究                                         

３．研究者名  （所属部署・職名）大学院医歯薬学総合研究科・教授                                 

    （氏名・フリガナ）川上 純・カワカミ アツシ                                  

４．倫理審査の状況 

  
該当性の有無  

有  無 

左記で該当がある場合のみ記入（※1） 

審査済み   審査した機関 未審査（※2） 

人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫理

指針（※3） 
 ■   □ ■ 長崎大学 □ 

遺伝子治療等臨床研究に関する指針  □   ■ □  □ 

厚生労働省の所管する実施機関における動物実験

等の実施に関する基本指針 
 □   ■ □  □ 

その他、該当する倫理指針があれば記入すること 

（指針の名称：                   ） 
 □   ■ □  □ 

（※1）当該研究者が当該研究を実施するに当たり遵守すべき倫理指針に関する倫理委員会の審査が済んでいる場合は、「審査済み」にチェッ
クし一部若しくは全部の審査が完了していない場合は、「未審査」にチェックすること。 

その他（特記事項） 
                                                 
（※2）未審査に場合は、その理由を記載すること。 
（※3）廃止前の「疫学研究に関する倫理指針」、「臨床研究に関する倫理指針」、「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」、「人を対
象とする医学系研究に関する倫理指針」に準拠する場合は、当該項目に記入すること。 

５．厚生労働分野の研究活動における不正行為への対応について 

研究倫理教育の受講状況 受講 ■   未受講 □ 

６．利益相反の管理 

当研究機関におけるＣＯＩの管理に関する規定の策定 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究機関におけるＣＯＩ委員会設置の有無 有 ■ 無 □（無の場合は委託先機関：                 ） 

当研究に係るＣＯＩについての報告・審査の有無 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究に係るＣＯＩについての指導・管理の有無 有 □ 無 ■（有の場合はその内容：                 ） 

（留意事項） ・該当する□にチェックを入れること。 
                   ・分担研究者の所属する機関の長も作成すること。

 



令和 6年  3月  31日 
                                               

国立保健医療科学院長 殿 
                                                                                              
  
                              機関名 京都大学 

 
                      所属研究機関長 職 名 医学研究科 
                                                                                      
                              氏 名  伊佐 正     
 

   次の職員の令和５年度厚生労働科学研究費の調査研究における、倫理審査状況及び利益相反等の管理につい

ては以下のとおりです。 

１．研究事業名 難治性疾患政策研究事業                                       

２．研究課題名 自己炎症性疾患とその類縁疾患における、移行期医療を含めた診療体制整備、      

        患者登録推進、全国疫学調査に基づく診療ガイドライン構築に関する研究        

３．研究者名  （所属部署・職名） 医学研究科・特定教授                                 

    （氏名・フリガナ） 神戸直智（カンベナオトモ）           

４．倫理審査の状況 

  
該当性の有無  

有  無 

左記で該当がある場合のみ記入（※1） 

審査済み   審査した機関 未審査（※2） 

人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫理

指針（※3） 
 ☑   □ ☑ 京都大学 □ 

遺伝子治療等臨床研究に関する指針  □   ☑ □  □ 

厚生労働省の所管する実施機関における動物実験

等の実施に関する基本指針 
 □   ☑ □  □ 

その他、該当する倫理指針があれば記入すること 

（指針の名称：                   ） 
 □   ☑ □  □ 

（※1）当該研究者が当該研究を実施するに当たり遵守すべき倫理指針に関する倫理委員会の審査が済んでいる場合は、「審査済み」にチェッ

クし一部若しくは全部の審査が完了していない場合は、「未審査」にチェックすること。 

その他（特記事項） 
                                                 
（※2）未審査に場合は、その理由を記載すること。 

（※3）廃止前の「疫学研究に関する倫理指針」、「臨床研究に関する倫理指針」、「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」、「人を対
象とする医学系研究に関する倫理指針」に準拠する場合は、当該項目に記入すること。 

５．厚生労働分野の研究活動における不正行為への対応について 

研究倫理教育の受講状況 受講 ☑   未受講 □ 

６．利益相反の管理 

当研究機関におけるＣＯＩの管理に関する規定の策定 有 ☑ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究機関におけるＣＯＩ委員会設置の有無 有 ☑ 無 □（無の場合は委託先機関：                 ） 

当研究に係るＣＯＩについての報告・審査の有無 有 ☑ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究に係るＣＯＩについての指導・管理の有無 有 □ 無 ☑（有の場合はその内容：                 ） 

（留意事項） ・該当する□にチェックを入れること。 
                   ・分担研究者の所属する機関の長も作成すること。 







令和６年３月１４日 
                                           
国立保健医療科学院長 殿 

                                                                                              
                   
                              機関名 国立大学法人東北大学 

 
                      所属研究機関長 職 名  総長 
                                                                                      
                              氏 名  大野 英男         
 

   次の職員の令和５年度厚生労働科学研究費の調査研究における、倫理審査状況及び利益相反等の管理につい

ては以下のとおりです。 

１．研究事業名 難治性疾患政策研究事業                                          

２．研究課題名 自己炎症性疾患とその類縁疾患における、移行期医療を含めた診療体制整備、患者登録推

進、全国疫学調査に基づく診療ガイドライン構築に関する研究                                          

３．研究者名  （所属部署・職名） 大学院医学系研究科・准教授                                 

    （氏名・フリガナ） 笹原 洋二・ササハラ ヨウジ                                 

４．倫理審査の状況 

  
該当性の有無  

有  無 

左記で該当がある場合のみ記入（※1） 

審査済み   審査した機関 未審査（※2） 

人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫

理指針（※3） 
 □   ■ □  □ 

遺伝子治療等臨床研究に関する指針  □   ■ □  □ 

厚生労働省の所管する実施機関における動物実験

等の実施に関する基本指針 
 □   ■ □  □ 

その他、該当する倫理指針があれば記入すること 

（指針の名称：                   ） 
 □   ■ □  □ 

（※1）当該研究者が当該研究を実施するに当たり遵守すべき倫理指針に関する倫理委員会の審査が済んでいる場合は、「審査済み」にチェッ
クし一部若しくは全部の審査が完了していない場合は、「未審査」にチェックすること。 

その他（特記事項） 

                                                 
（※2）未審査に場合は、その理由を記載すること。 
（※3）廃止前の「疫学研究に関する倫理指針」、「臨床研究に関する倫理指針」、「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」、「人を対象
とする医学系研究に関する倫理指針」に準拠する場合は、当該項目に記入すること。 

５．厚生労働分野の研究活動における不正行為への対応について 

研究倫理教育の受講状況 受講 ■   未受講 □ 

６．利益相反の管理 

当研究機関におけるＣＯＩの管理に関する規定の策定 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究機関におけるＣＯＩ委員会設置の有無 有 ■ 無 □（無の場合は委託先機関：                 ） 

当研究に係るＣＯＩについての報告・審査の有無 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究に係るＣＯＩについての指導・管理の有無 有 ■ 無 □（有の場合はその内容：研究実施の際の留意点を示した。  ） 

（留意事項） ・該当する□にチェックを入れること。 

                   ・分担研究者の所属する機関の長も作成すること。 









令和６年４月２日 
国立保健医療科学院長 殿 
 

                                                                                               
                
                              機関名  北海道大学 

 
                      所属研究機関長 職 名   総長 
                                                                                      
                              氏 名    寳金 清博       
 

   次の職員の令和５年度厚生労働科学研究費の調査研究における、倫理審査状況及び利益相反等の管理については

以下のとおりです。 

１．研究事業名 難治性疾患政策研究事業                           

２．研究課題名  自己炎症性疾患とその類縁疾患における、移行期医療を含めた診療体制整備、 

患者登録推進、全国疫学調査に基づく診療ガイドライン構築に関する研究     

３．研究者名  （所属部署・職名）  大学院医学研究院 特任助教         

    （氏名・フリガナ）   竹崎 俊一郎・タケザキ シュンイチロウ         

４．倫理審査の状況 

  
該当性の有無  

有  無 

左記で該当がある場合のみ記入（※1） 

審査済み   審査した機関 未審査（※2） 

人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫理

指針（※3） 
 ■   □ ■ 北海道大学 □ 

遺伝子治療等臨床研究に関する指針  □   ■ □  □ 

厚生労働省の所管する実施機関における動物実験

等の実施に関する基本指針 
 □   ■ □  □ 

その他、該当する倫理指針があれば記入すること 

（指針の名称：                   ） 
 □   ■ □  □ 

（※1）当該研究者が当該研究を実施するに当たり遵守すべき倫理指針に関する倫理委員会の審査が済んでいる場合は、「審査済み」にチェックし

一部若しくは全部の審査が完了していない場合は、「未審査」にチェックすること。 

その他（特記事項） 
                                                 
（※2）未審査に場合は、その理由を記載すること。 

（※3）廃止前の「疫学研究に関する倫理指針」、「臨床研究に関する倫理指針」、「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」、「人を対象とす

る医学系研究に関する倫理指針」に準拠する場合は、当該項目に記入すること。 

５．厚生労働分野の研究活動における不正行為への対応について 

研究倫理教育の受講状況 受講 ■   未受講 □ 

６．利益相反の管理 

当研究機関におけるＣＯＩの管理に関する規定の策定 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究機関におけるＣＯＩ委員会設置の有無 有 ■ 無 □（無の場合は委託先機関：                 ） 

当研究に係るＣＯＩについての報告・審査の有無 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究に係るＣＯＩについての指導・管理の有無 有 □ 無 ■（有の場合はその内容：                 ） 

（留意事項） ・該当する□にチェックを入れること。 

                   ・分担研究者の所属する機関の長も作成すること。 



令和 6 年 2月 2日 
                                               

国立保健医療科学院長 殿 
                                                                                              
  
                              機関名 京都大学 

 
                      所属研究機関長 職 名 医学研究科長 
                                                                                      
                              氏 名  伊佐 正           
 

   次の職員の令和５年度厚生労働科学研究費の調査研究における、倫理審査状況及び利益相反等の管理につい

ては以下のとおりです。 

１．研究事業名 難治性疾患政策研究事業                                       

２．研究課題名 自己炎症性疾患とその類縁疾患における、移行期医療を含めた診療体制整備、      

        患者登録推進、全国疫学調査に基づく診療ガイドライン構築に関する研究        

３．研究者名  （所属部署・職名）  大学院医学研究科 特定病院助教                 

    （氏名・フリガナ）  日衛嶋 栄太郎 （ヒエジマ エイタロウ）                

４．倫理審査の状況 

  
該当性の有無  

有  無 

左記で該当がある場合のみ記入（※1） 

審査済み   審査した機関 未審査（※2） 

人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫理

指針（※3） 
 ■   □ ■ 京都大学 □ 

遺伝子治療等臨床研究に関する指針  □   ■ □  □ 

厚生労働省の所管する実施機関における動物実験

等の実施に関する基本指針 
 □   ■ □  □ 

その他、該当する倫理指針があれば記入すること 

（指針の名称：                   ） 
 □   ■ □  □ 

（※1）当該研究者が当該研究を実施するに当たり遵守すべき倫理指針に関する倫理委員会の審査が済んでいる場合は、「審査済み」にチェッ

クし一部若しくは全部の審査が完了していない場合は、「未審査」にチェックすること。 

その他（特記事項） 
                                                 
（※2）未審査に場合は、その理由を記載すること。 

（※3）廃止前の「疫学研究に関する倫理指針」、「臨床研究に関する倫理指針」、「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」、「人を対
象とする医学系研究に関する倫理指針」に準拠する場合は、当該項目に記入すること。 

５．厚生労働分野の研究活動における不正行為への対応について 

研究倫理教育の受講状況 受講 ■   未受講 □ 

６．利益相反の管理 

当研究機関におけるＣＯＩの管理に関する規定の策定 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究機関におけるＣＯＩ委員会設置の有無 有 ■ 無 □（無の場合は委託先機関：                 ） 

当研究に係るＣＯＩについての報告・審査の有無 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究に係るＣＯＩについての指導・管理の有無 有 □ 無 ■（有の場合はその内容：                 ） 

（留意事項） ・該当する□にチェックを入れること。 
                   ・分担研究者の所属する機関の長も作成すること。 



令和 6 年 2月 2日 
                                               

国立保健医療科学院長 殿 
                                                                                              
  
                              機関名 京都大学 

 
                      所属研究機関長 職 名 医学研究科長 
                                                                                      
                              氏 名  伊佐 正           
 

   次の職員の令和５年度厚生労働科学研究費の調査研究における、倫理審査状況及び利益相反等の管理につい

ては以下のとおりです。 

１．研究事業名 難治性疾患政策研究事業                                       

２．研究課題名 自己炎症性疾患とその類縁疾患における、移行期医療を含めた診療体制整備、      

        患者登録推進、全国疫学調査に基づく診療ガイドライン構築に関する研究        

３．研究者名  （所属部署・職名）  大学院医学研究科 名誉教授                   

    （氏名・フリガナ）  平家 俊男   （ヘイケ トシオ）                

４．倫理審査の状況 

  
該当性の有無  

有  無 

左記で該当がある場合のみ記入（※1） 

審査済み   審査した機関 未審査（※2） 

人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫理

指針（※3） 
 ■   □ ■ 京都大学 □ 

遺伝子治療等臨床研究に関する指針  □   ■ □  □ 

厚生労働省の所管する実施機関における動物実験

等の実施に関する基本指針 
 □   ■ □  □ 

その他、該当する倫理指針があれば記入すること 

（指針の名称：                   ） 
 □   ■ □  □ 

（※1）当該研究者が当該研究を実施するに当たり遵守すべき倫理指針に関する倫理委員会の審査が済んでいる場合は、「審査済み」にチェッ

クし一部若しくは全部の審査が完了していない場合は、「未審査」にチェックすること。 

その他（特記事項） 
                                                 
（※2）未審査に場合は、その理由を記載すること。 

（※3）廃止前の「疫学研究に関する倫理指針」、「臨床研究に関する倫理指針」、「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」、「人を対
象とする医学系研究に関する倫理指針」に準拠する場合は、当該項目に記入すること。 

５．厚生労働分野の研究活動における不正行為への対応について 

研究倫理教育の受講状況 受講 ■   未受講 □ 

６．利益相反の管理 

当研究機関におけるＣＯＩの管理に関する規定の策定 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究機関におけるＣＯＩ委員会設置の有無 有 ■ 無 □（無の場合は委託先機関：                 ） 

当研究に係るＣＯＩについての報告・審査の有無 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究に係るＣＯＩについての指導・管理の有無 有 □ 無 ■（有の場合はその内容：                 ） 

（留意事項） ・該当する□にチェックを入れること。 
                   ・分担研究者の所属する機関の長も作成すること。 



令和 ６年 ４月 １７日 
                                               

国立保健医療科学院長 殿 
                                                                                              
  
                              機関名 公立大学法人福島県立医科大学 

 
                      所属研究機関長 職 名 理事長 
                                                                                      
                              氏 名 竹之下 誠一          
 

   次の職員の令和５年度厚生労働科学研究費の調査研究における、倫理審査状況及び利益相反等の管理につい

ては以下のとおりです。 

１．研究事業名 難治性疾患政策研究事業                                       

２．研究課題名 自己炎症性疾患とその類縁疾患における、移行期医療を含めた診療体制整備、      

        患者登録推進、全国疫学調査に基づく診療ガイドライン構築に関する研究        

３．研究者名  （所属部署・職名） 医学部・主任教授                                 

    （氏名・フリガナ） 右田 清志・ミギタ キヨシ                                 

４．倫理審査の状況 

  
該当性の有無  

有  無 

左記で該当がある場合のみ記入（※1） 

審査済み   審査した機関 未審査（※2） 

人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫理

指針（※3） 
 □   ■ □  □ 

遺伝子治療等臨床研究に関する指針  □   ■ □  □ 

厚生労働省の所管する実施機関における動物実験

等の実施に関する基本指針 
 □   ■ □  □ 

その他、該当する倫理指針があれば記入すること 

（指針の名称：                   ） 
 □   ■ □  □ 

（※1）当該研究者が当該研究を実施するに当たり遵守すべき倫理指針に関する倫理委員会の審査が済んでいる場合は、「審査済み」にチェッ

クし一部若しくは全部の審査が完了していない場合は、「未審査」にチェックすること。 

その他（特記事項） 
                                                 
（※2）未審査に場合は、その理由を記載すること。 

（※3）廃止前の「疫学研究に関する倫理指針」、「臨床研究に関する倫理指針」、「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」、「人を対
象とする医学系研究に関する倫理指針」に準拠する場合は、当該項目に記入すること。 

５．厚生労働分野の研究活動における不正行為への対応について 

研究倫理教育の受講状況 受講 ■   未受講 □ 

６．利益相反の管理 

当研究機関におけるＣＯＩの管理に関する規定の策定 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究機関におけるＣＯＩ委員会設置の有無 有 ■ 無 □（無の場合は委託先機関：                 ） 

当研究に係るＣＯＩについての報告・審査の有無 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究に係るＣＯＩについての指導・管理の有無 有 □ 無 ■（有の場合はその内容：                 ） 

（留意事項） ・該当する□にチェックを入れること。 
                   ・分担研究者の所属する機関の長も作成すること。 





令和６年４月１日 
                                           
国立保健医療科学院長 殿 

                                                                                              
                   
                              機関名 川崎医科大学 

 
                      所属研究機関長 職 名 学長 
                                                                                      
                              氏 名   砂田 芳秀         
 

   次の職員の令和５年度厚生労働科学研究費の調査研究における、倫理審査状況及び利益相反等の管理につい

ては以下のとおりです。 

１．研究事業名 難治性疾患政策研究事業                                          

２．研究課題名 自己炎症性疾患とその類縁疾患における、移行期医療を含めた診療体制整備、患者登録推

進、全国疫学調査に基づく診療ガイドライン構築に関する研究                                          

３．研究者名  （所属部署・職名） 医学部・教授                                 

    （氏名・フリガナ） 向井 知之・ムカイ トモユキ                                 

４．倫理審査の状況 

  
該当性の有無  

有  無 

左記で該当がある場合のみ記入（※1） 

審査済み   審査した機関 未審査（※2） 

人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫

理指針（※3） 
 ■   □ ■ 川崎医科大学 □ 

遺伝子治療等臨床研究に関する指針  □   ■ □  □ 

厚生労働省の所管する実施機関における動物実験

等の実施に関する基本指針 
 □   ■ □  □ 

その他、該当する倫理指針があれば記入すること 

（指針の名称：                   ） 
 □   ■ □  □ 

（※1）当該研究者が当該研究を実施するに当たり遵守すべき倫理指針に関する倫理委員会の審査が済んでいる場合は、「審査済み」にチェッ
クし一部若しくは全部の審査が完了していない場合は、「未審査」にチェックすること。 

その他（特記事項） 
                                                 
（※2）未審査に場合は、その理由を記載すること。 
（※3）廃止前の「疫学研究に関する倫理指針」、「臨床研究に関する倫理指針」、「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」、「人を対象
とする医学系研究に関する倫理指針」に準拠する場合は、当該項目に記入すること。 

５．厚生労働分野の研究活動における不正行為への対応について 

研究倫理教育の受講状況 受講 ■   未受講 □ 

６．利益相反の管理 

当研究機関におけるＣＯＩの管理に関する規定の策定 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究機関におけるＣＯＩ委員会設置の有無 有 ■ 無 □（無の場合は委託先機関：                 ） 

当研究に係るＣＯＩについての報告・審査の有無 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究に係るＣＯＩについての指導・管理の有無 有 □ 無 ■（有の場合はその内容：                 ） 

（留意事項） ・該当する□にチェックを入れること。 
                   ・分担研究者の所属する機関の長も作成すること。 



令和 ６年 ２月 ５日 
                                         
 

国立保健医療科学院長 殿 
                  
                              機関名 国立大学法人東京医科歯科大学 

 
                      所属研究機関長 職 名 学長 
                                                                                      
                              氏 名  田 中 雄 二 郎       
 

   次の職員の令和５年度厚生労働科学研究費の調査研究における、倫理審査状況及び利益相反等の管理につい

ては以下のとおりです。 

１．研究事業名 難治性疾患政策研究事業                                        

２．研究課題名 自己炎症性疾患とその類縁疾患における、移行期医療を含めた診療体制整備、 患者登録

推進、全国疫学調査に基づく診療ガイドライン構築に関する研究                                       

３．研究者名  （所属部署・職名）  大学院医歯学総合研究科 ・ 寄附講座教授                                

    （氏名・フリガナ）  森 雅亮 ・ モリ マサアキ                                

４．倫理審査の状況 

  
該当性の有無  

有  無 

左記で該当がある場合のみ記入（※1） 

審査済み   審査した機関 未審査（※2） 

人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫理指針（※

3） 
 □   ■ □  □ 

遺伝子治療等臨床研究に関する指針  □   ■ □  □ 

厚生労働省の所管する実施機関における動物実験等の実施

に関する基本指針 
 □   ■ □  □ 

その他、該当する倫理指針があれば記入すること 

（指針の名称：                   ） 
 □   ■ □  □ 

（※1）当該研究者が当該研究を実施するに当たり遵守すべき倫理指針に関する倫理委員会の審査が済んでいる場合は、「審査済み」にチェッ
クし一部若しくは全部の審査が完了していない場合は、「未審査」にチェックすること。 

その他（特記事項） 
                                                 
（※2）未審査に場合は、その理由を記載すること。 
（※3）廃止前の「疫学研究に関する倫理指針」、「臨床研究に関する倫理指針」、「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」、「人を対象
とする医学系研究に関する倫理指針」に準拠する場合は、当該項目に記入すること。 

５．厚生労働分野の研究活動における不正行為への対応について 

研究倫理教育の受講状況 受講 ■   未受講 □ 

６．利益相反の管理 

当研究機関におけるＣＯＩの管理に関する規定の策定 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究機関におけるＣＯＩ委員会設置の有無 有 ■ 無 □（無の場合は委託先機関：                 ） 

当研究に係るＣＯＩについての報告・審査の有無 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究に係るＣＯＩについての指導・管理の有無 有 □ 無 ■（有の場合はその内容：                 ） 

（留意事項） ・該当する□にチェックを入れること。 
                   ・分担研究者の所属する機関の長も作成すること。 





令和 ６年 ２月 ５日 
                                               

国立保健医療科学院長 殿 
                                                                                              
  
                              機関名 国立大学法人東京医科歯科大学 

 
                      所属研究機関長 職 名 学長 
                                                                                      
                              氏 名  田 中 雄 二 郎       
 

   次の職員の令和５年度厚生労働科学研究費の調査研究における、倫理審査状況及び利益相反等の管理につい

ては以下のとおりです。 

１．研究事業名 難治性疾患政策研究事業                                       

２．研究課題名 自己炎症性疾患とその類縁疾患における、移行期医療を含めた診療体制整備、      

        患者登録推進、全国疫学調査に基づく診療ガイドライン構築に関する研究        

３．研究者名  （所属部署・職名） 大学院医歯学総合科 ・ 教授                     

    （氏名・フリガナ） 森尾 友宏 ・ モリオ トモヒロ                 

４．倫理審査の状況 

  
該当性の有無  

有  無 

左記で該当がある場合のみ記入（※1） 

審査済み   審査した機関 未審査（※2） 

人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫理

指針（※3） 
 ■   □ ■ 東京医科歯科大学 □ 

遺伝子治療等臨床研究に関する指針  □   ■ □  □ 

厚生労働省の所管する実施機関における動物実験

等の実施に関する基本指針 
 □   ■ □  □ 

その他、該当する倫理指針があれば記入すること 

（指針の名称：                   ） 
 □   ■ □  □ 

（※1）当該研究者が当該研究を実施するに当たり遵守すべき倫理指針に関する倫理委員会の審査が済んでいる場合は、「審査済み」にチェッ

クし一部若しくは全部の審査が完了していない場合は、「未審査」にチェックすること。 

その他（特記事項） 
                                                 
（※2）未審査に場合は、その理由を記載すること。 

（※3）廃止前の「疫学研究に関する倫理指針」、「臨床研究に関する倫理指針」、「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」、「人を対
象とする医学系研究に関する倫理指針」に準拠する場合は、当該項目に記入すること。 

５．厚生労働分野の研究活動における不正行為への対応について 

研究倫理教育の受講状況 受講 ■   未受講 □ 

６．利益相反の管理 

当研究機関におけるＣＯＩの管理に関する規定の策定 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究機関におけるＣＯＩ委員会設置の有無 有 ■ 無 □（無の場合は委託先機関：                 ） 

当研究に係るＣＯＩについての報告・審査の有無 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究に係るＣＯＩについての指導・管理の有無 有 □ 無 ■（有の場合はその内容：                 ） 

（留意事項） ・該当する□にチェックを入れること。 
                   ・分担研究者の所属する機関の長も作成すること。 



令和 6 年 2月 2日 
                                               

国立保健医療科学院長 殿 
                                                                                              
  
                              機関名 京都大学 

 
                      所属研究機関長 職 名 医学研究科長 
                                                                                      
                              氏 名  伊佐 正           
 

   次の職員の令和５年度厚生労働科学研究費の調査研究における、倫理審査状況及び利益相反等の管理につい

ては以下のとおりです。 

１．研究事業名 難治性疾患政策研究事業                                       

２．研究課題名 自己炎症性疾患とその類縁疾患における、移行期医療を含めた診療体制整備、      

        患者登録推進、全国疫学調査に基づく診療ガイドライン構築に関する研究        

３．研究者名  （所属部署・職名）  大学院医学研究科 准教授                   

    （氏名・フリガナ）  八角 高裕   （ヤスミ タカヒロ）                

４．倫理審査の状況 

  
該当性の有無  

有  無 

左記で該当がある場合のみ記入（※1） 

審査済み   審査した機関 未審査（※2） 

人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫理

指針（※3） 
 ■   □ ■ 京都大学 □ 

遺伝子治療等臨床研究に関する指針  □   ■ □  □ 

厚生労働省の所管する実施機関における動物実験

等の実施に関する基本指針 
 □   ■ □  □ 

その他、該当する倫理指針があれば記入すること 

（指針の名称：                   ） 
 □   ■ □  □ 

（※1）当該研究者が当該研究を実施するに当たり遵守すべき倫理指針に関する倫理委員会の審査が済んでいる場合は、「審査済み」にチェッ

クし一部若しくは全部の審査が完了していない場合は、「未審査」にチェックすること。 

その他（特記事項） 
                                                 
（※2）未審査に場合は、その理由を記載すること。 

（※3）廃止前の「疫学研究に関する倫理指針」、「臨床研究に関する倫理指針」、「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」、「人を対
象とする医学系研究に関する倫理指針」に準拠する場合は、当該項目に記入すること。 

５．厚生労働分野の研究活動における不正行為への対応について 

研究倫理教育の受講状況 受講 ■   未受講 □ 

６．利益相反の管理 

当研究機関におけるＣＯＩの管理に関する規定の策定 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究機関におけるＣＯＩ委員会設置の有無 有 ■ 無 □（無の場合は委託先機関：                 ） 

当研究に係るＣＯＩについての報告・審査の有無 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究に係るＣＯＩについての指導・管理の有無 有 □ 無 ■（有の場合はその内容：                 ） 

（留意事項） ・該当する□にチェックを入れること。 
                   ・分担研究者の所属する機関の長も作成すること。 



                                                           令和 6 年 4 月 1日
                                        

 
 国立保健医療科学院長 殿 
                                                                             
                              機関名  国立大学法人金沢大学 

 
                      所属研究機関長 職 名 学長 
                                                                                      
                              氏 名 和田 隆志           
 

   次の職員の令和 5 年度厚生労働科学研究費の調査研究における、倫理審査状況及び利益相反等の管理につ

いては以下のとおりです。 

１．研究事業名  難治性疾患政策研究事業                                         

２．研究課題名  自己炎症性疾患とその類縁疾患における、移行期医療を含めた診療体制整備、患者登録

推進、全国疫学調査に基づく診療ガイドライン構築に関する研究                                         

３．研究者名  （所属部署・職名）医薬保健研究域医学系・教授                                  

    （氏名・フリガナ） 和田 泰三・ワダ タイゾウ                                 

４．倫理審査の状況 

  
該当性の有無  

有  無 

左記で該当がある場合のみ記入（※1） 

審査済み   審査した機関 
未審査（※

2） 

人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫

理指針（※3） 
 ■   □ ■ 京都大学 □ 

遺伝子治療等臨床研究に関する指針  □   ■ □  □ 

厚生労働省の所管する実施機関における動物実験

等の実施に関する基本指針 
 □   ■ □  □ 

その他、該当する倫理指針があれば記入すること 

（指針の名称：        ） 
 □   ■ □  □ 

（※1）当該研究者が当該研究を実施するに当たり遵守すべき倫理指針に関する倫理委員会の審査が済んでいる場合は、「審査済み」にチェッ
クし一部若しくは全部の審査が完了していない場合は、「未審査」にチェックすること。 

その他（特記事項） 
                                                 
（※2）未審査の場合は、その理由を記載すること。 
（※3）廃止前の「疫学研究に関する倫理指針」、「臨床研究に関する倫理指針」、「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」、「人を対象

とする医学系研究に関する倫理指針」に準拠する場合は、当該項目に記入すること。 

５．厚生労働分野の研究活動における不正行為への対応について 

研究倫理教育の受講状況 受講 ■   未受講 □ 

６．利益相反の管理 

当研究機関におけるＣＯＩの管理に関する規定の策定 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究機関におけるＣＯＩ委員会設置の有無 有 ■ 無 □（無の場合は委託先機関：                 ） 

当研究に係るＣＯＩについての報告・審査の有無 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究に係るＣＯＩについての指導・管理の有無 有 □ 無 ■（有の場合はその内容：                ） 

（留意事項） ・該当する□にチェックを入れること。 
                   ・分担研究者の所属する機関の長も作成すること。

 




