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Ａ．研究目的             

先天代謝異常症患者登録制度（ Japan 

Registration System for Metabolic & Inherited 

Diseases／以下 JaSMIn）は、患者本人あるい

は保護者が自ら登録を行う“Self-Registration

（自己登録システム）”を基本とした総合的・継

続的・実効性のある患者登録制度である。また、

JaSMIn は患者家族会の全面的な協力を得て登

録事業を進めている。 

本研究の目的は、先天代謝異常症の生涯にわ

たる診療支援を目指したガイドラインの作成・

改訂および診療体制の整備に向けて、患者会と

の連携及び JaSMIn の運用、登録情報の臨床・

研究への利用である。 

 

Ｂ．研究方法 

本年度は、(1) JaSMIn 登録の推進および疾患

（群）別の登録状況、登録患者の年齢、性別分布

等登録状況の集計、(2) 成人期以後の診療科移行

（トランジション）に関する質問紙調査（2019

年 3 月～8 月実施）の回答の集計・分析、(3) 

JaSMIn 通信特別記事リーフレットの制作・配

布を軸に、その他 JaSMIn 専用 HP の運用、登

録患者・家族への情報提供を継続的に行った。 

（倫理面への配慮） 

JaSMIn は、国立成育医療研究センターの倫理

委員会の承認を受けている（受付番号 569、平成

24 年 5 月 21 日付け）。 

                   

Ｃ．研究結果             

(1) JaSMInの登録状況について 

JaSMInは、2021年2月末までに計12疾患群72

以上の疾患に対し、計1669名の登録があった（

前年同月比+104名）。図1に全登録者の疾患群別

分布を、表1に疾患別患者登録数を示す。また、

登録者の性別は、男性患者が915名（54.8%）、

女性患者は752名（45.1%）、不明2名（0.1%）

であった。なお、登録患者の平均年齢は20.3歳、

中央値は16歳6ヶ月であり、20歳未満の患者が

58.5%と全体の約6割を占めた。  

研究要旨 

本研究は、先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂およ

び診療体制の整備に向けて、患者会との連携及び先天代謝異常症患者登録制度（JaSMIn）の

運用、登録情報の臨床・研究への利用を目的としている。本年度は、JaSMIn 登録患者の情報

を分析、成人期以後の診療科移行に関する質問紙調査を実施し、診療科移行を支援するモデル

案作成のためのデータ分析を行った。 
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図1．疾患群別分布（2021年2月末集計） 

表1．疾患別患者登録数（2021年2月末集計） 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

(2) 成人期以後の診療科移行に関する質問紙調査 

成人期以後の診療科移行に関する質問紙調査

は、JaSMIn登録患者（又は保護者）を対象に郵

送にて実施し、調査時点で住所登録のある1420

名のうち418名から回答が得られ（回答率29.4%

）、有効回答は389件であった（有効回答率93.1%

）。回答者の年齢の中央値は15歳（0～86歳）で

あり、成人患者（20歳以上）が130名（33.4%）

、未成年患者（20歳未満）は256名（65.8%）、

不明3名（0.8%）であった。 

現在の診療科について尋ねたところ、成人患

者でいつも又はだいたい小児科にかかっている

と回答した患者は60.0%であった（図2）。また

、未成年である患者256名に対し、成人後に希望

する診療科について質問したところ、今後も引

き続き小児科、小児科と成人科の両方で診てほ

しいと答えた患者が全体の61.5%であった（図3

）。 

 

図2．現在の診療科（20歳以上） 

 

図3．現在未成年で成人期以後の希望する診療科 
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(3) JaSMIn 通信特別記事リーフレットの制作 

登録患者へのフィードバックの一環として、

先天代謝異常症の専門医が疾患に関する最新の

臨床や研究の情報をまとめた記事と、登録状況

の集計を合わせたリーフレットを制作した（図

4）。リーフレットは、住所登録のある患者、家族

を対象に約 1500 部を無料で配布した。 

 

図 4．JaSMIn 通信特別記事リーフレット 

 

(4) その他の活動 

JaSMIn では、登録患者へのフィードバック

として、専用 HP、JaSMIn 通信（メールマガジ

ン）のツールを活用し、定期的な情報提供を継続

的に行った。専用 HP では、2 ヶ月に 1 回、

JaSMIn の登録状況を解析、その結果を公開し、

月 1 回、専門医が作成した特別記事を公開、そ

の他に、登録情報を利用した研究の進捗や結果、

患者家族会、関連学会、セミナー等についての情

報を公開した。本年度は、患者登録委員会委員の

協力のもと、COVID-19 に関連する患者向けの

情報提供も行った。 

また、これらの更新情報について、月 1 回、

メールアドレスの登録のある患者、家族を対象

に、JaSMIn 通信（メールマガジン）を発行、情

報提供を行った。こうした定期的な情報提供の

結果、JaSMIn 事務局から何らかの手段で連

絡が可能な登録患者は、全体の 99.2%となっ

た。 

Ｄ．考察               

先天代謝異常症患者登録制度（JaSMIn）は、

発足より8年が経過した。現在も登録患者数は増

え続けており、総登録患者数は1600名を超えて

いる。多くの登録者を獲得し続けてきている背

景には、多数の患者家族会との連携と協力が必

要不可欠であった。 

本年度は、前年度に実施した、成人期以後の診

療科移行に関する質問紙調査について分析を行

った。結果、既に成人を迎えている回答者のうち

6割が小児科を主な診療科としていること、また

、未成年の回答者では半数以上が成人後も小児

科診療を受け続けたいと考えていた。先天代謝

異常症患者において、成人後にも小児科へのニ

ーズがあることが明らかとなった。背景には疾

患の希少性や、小児科医と培った信頼関係など

があると推察されるが、今後具体的な記述回答

の分析により、患者の状況の把握に努めたい。 

JaSMIn発足から年数が経過するにつれ、登録

当初は小児期にあった患者も、次第に移行期、成

人期を迎えつつある状況である。登録者への質

問紙調査結果のまとめを示すことは、希少疾患

における移行期医療の推進、また登録者への有

用なフィードバックとなりうると考える。今後、

質問紙調査で得られたデータをより詳細に分析

し、具体的な課題について検討したい。 

また、JaSMInでは、専用HP、JaSMIn通信（

メールマガジン）のツールを活用した継続的な

情報提供により、登録者と連絡可能な状況を保

ち続けている。これは、新規治療法の開発など、

患者リスト情報が必要不可欠である関連研究に

おいて有用なツールとして活用できる可能性を

示している。 

 

Ｅ．結論               

 本研究により、先天代謝異常症の移行期及び

成人期患者の診療体制に対する検討の必要性

について再確認でき、対策を立てるための基礎

データを確保することができた。今後も登録情
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報について継続的に解析を行い、成人期医療へ

の移行を支援するモデル案についてより多方

面に検討し、それぞれの患者に対する「最善の

医療」を患者家族と一緒に考えていく必要があ

る。また、先天代謝異常症患者登録制度（

JaSMIn）は、様々な活動を通じて「患者家族と

の繋がり」を維持することができ、新規治療薬

の開発に活用できる可能性を見出した。今後も

現在の体制を維持、向上するとともに、長期運

用に伴う問題の解決、登録情報の関連研究への

活用、患者への還元を推進する必要がある。 
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Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

（予定を含む。）  

 該当なし 

  


