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Ａ．研究目的 
1996 年にカチオニックトリプシノーゲン

（cationic trypsinogen, protease serine 1: PRSS1）遺伝

子変異が遺伝性膵炎患者で同定された。2000 年に

は膵分泌性トリプシンインヒビター（serine protease 

inhibitor,  Kazal type 1: SPINK1）遺伝子変異と若年

発症膵炎との関連が報告された．現在では、この他

にも膵酵素の活性化や不活性化に関わる遺伝子

（ protease serine 2:PRSS2, chymotrypsin C: CTRC, 

chymotrypsin B1 and B2: CTRB1/CTRB2）、蛋白の

misfolding に関与する遺伝子（carboxypeptidase A1: 

CPA1, carboxyl ester lipase: CEL, pancreatic lipase: 

PNLIP）、および水、電解質、カルシウム代謝に関わ

る遺伝子（cystic fibrosis transmembrane conductance 

regulator: CFTR, calcium-sensing receptor: CASR, 

claudin-2: CLDN2, transient receptor cation channel 

subfamily V member 6: TRPV6）などの遺伝子変異と

膵炎発症との関連が報告されている。 

PRSS1や SPINK1遺伝子変異を有する膵炎患者で

は、これまでの疫学的調査から臨床経過が明らかと

なりつつある。初発時年齢は 10 歳代で，膵炎発作

を反復し慢性膵炎に至る例も多い。このように遺伝

性膵炎は、患者の生命予後、quality of life(QOL)に

大きな影響を及ぼす疾患であるにも関わらず、その
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膵炎関連遺伝子変異による慢性膵炎患者では、罹病期間が長期化すると膵内・外分泌機能低下をきた

し、患者の quality of life(QOL)に大きな影響を及ぼす。一方、小児期発症例では反復性急性膵炎発作か

ら慢性膵炎への移行期にあり、この時期にどの程度の身体的、社会的、経済的負担を強いられているの

かは明らかではない。SPINK1 または PRSS1 遺伝子変異による膵炎患児または保護者に対し医療および
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(range:10-21)、罹患期間 7 年(2-12)であった。SF-12®による評価は、身体機能:51.5点(33.8-55.9)、日常役

割機能/身体:46.6点(34.2-56.7)、体の痛み:51.0点(24.4-57.7)、全体的健康感:52.7点 (36.3-62.2)、活力:56.0
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(54.2-65.8)であった。慢性膵炎に移行した症例では定期的な通院や入院を要し、通学に支障を来してい

た。20 歳未満については医療費助成制度により経済的負担は概ね軽減されていた。SF-12®では、患者群

では家族や友人とのつきあい、学業や普段の活動が身体的あるいは心理的な理由で妨げられる傾向にあ

った。小児期遺伝性膵炎患者の QOL および疫学が明らかになることで、小児慢性特定疾病「対象基準」

の改定作業や将来的な遺伝性膵炎診療指針作成に大いに寄与できる可能性がある。 
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影響を検証した研究は少ない。 

以上の背景を踏まえ、まず、遺伝性膵炎と診断さ

れた患児または保護者に対する QOL 調査を行い、

患児の置かれている社会的背景および問題点を明

らかにすることを目的に本研究を行った。 

 

Ｂ．研究方法 
これまでに全国小児医療機関 62施設から集積し

た特発性および家族内集積性を示す小児膵炎患者

128 例（中央値 7.6 歳、男:女=50:78）を対象とした。

疾患の重症度と QOL との関係性についてのアンケ

ート調査資料を作成した。アンケート内容は患者の

基礎情報（年齢、性別、出身地）、これまでの治療

経過、身長体重の経過、医療費・助成状況、就労・

就学状況が含まれる（資料 1、2）。また、これらに

追加して SF-12®（日本でも広く使用されている健

康関連 QOL尺度）を実施した（資料 3）。 

 

Ｃ．研究結果 
本研究の研究分担者と協力者を中心とした小児

遺伝性膵炎専門家による協議を実施し、本調査に使

用するアンケート及び倫理書類を作成した（資料 1、

2）。また本調査で使用する SF-12®の使用契約を締

結した。研究開始に当たり研究計画書を順天堂大学

倫理委員会に提出し承認を得た。 

これまでに 10 例[男:女=5:5、年齢 13 歳(range:10-

21)、罹患期間 7 年(2-12)]から有効回答を得た。臨

床経過として 1 年以上膵炎発作なし:4 例(40%)、反

復性急性膵炎:4 例(40%)、慢性膵炎:6 例(60%)、入

院回数は 6回(2-27)であった。膵外分泌機能低下:4

例(40%)で認めたが、糖尿病発症例はなかった。8

例(80%)が医療費助成制度受給者で 1 か月に支払

う医療交通費は 1000円/月未満:3 例（30%）、1000-

5000 円/月:5 例(50%)、1-2 万/月:2 例(20%)であっ

た。休むことなく通学可能なのは 6 例(60%)であっ

た。SF-12 による評価は、身体機能:51.5 点(33.8-

55.9)、日常役割機能/身体:46.6点(34.2-56.7)、体の

痛み :51.0 点(24.4-57.7)、全体的健康感 :52.7 点 

(36.3-62.2)、活力:56.0 点(50.6-59.6)、社会生活機

能:46.9 点(16.4-57.1)、日常役割機能/精神:51.4 点

(35.2-56.8)、心の健康:58.8 点(54.2-65.8)であった。 

 

Ｄ．考察 
慢性膵炎に移行した症例では定期的な通院や入

院を要し、通学に支障を来していた。20 歳未満に

ついては医療費助成制度により経済的負担は概ね

軽減されていた。SF-12®では、患者群では家族や友

人とのつきあい、学業や普段の活動が身体的あるい

は心理的な理由で妨げられる傾向にあった。 

 

Ｅ．結論 

小児遺伝性膵炎患児の置かれている社会的背景

および問題点を明らかにすること、またその疫学を

明らかにすることを目的に QOL 調査に着手した。

小児期遺伝性膵炎患者の QOL および疫学が明らか

になることで、小児慢性特定疾病「対象基準」の改

定作業や将来的な遺伝性膵炎診療指針作成に大い

に寄与できる可能性がある。 
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