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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 

 

希少疾病調査における疫学・生物統計学的方法論の適用と疾患データベース及び情報提供体制の整備 

に関する研究 

 

研究分担者 金子徹治 東京都立小児総合医療センター・臨床試験科・生物統計家 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

研究要旨 

【研究目的】 

本研究では，小児腎領域の難病を対象として，１．学会承認された診断基準・重症度分類の改訂と

普及、２．学会承認のもと作成される，エビデンスに基づいた診療ガイドラインや患者向けガイドの

編集，改訂と普及、３．全国疫学調査で実態が把握された疾患のコホート構築と予後調査、４．小児

慢性腎臓病コホート（2010年～）の継続、５．小児成人期移行医療プログラムの確立、６．秋田県，

神奈川県をモデル地区とした小児成人期移行医療を含む，地域難病診療の連携体制の支援の６つを軸

に研究活動を行う。本分担研究課題では、研究課題全体の研究目的の完遂へ向けて，主に全国調査を

実施し，その研究成果を正しく患者・家族，医療関係者等へ情報提供するための難病情報ウェブサイ

トを発展させる．疫学情報，治療情報，研究情報を患者・家族及び国民，医療関係者等に広く普及・

周知する活動を推進し，難病の全国診療水準の向上，患者・家族の QOL 向上に貢献する. 

 

【研究方法】 

難病調査対象施設全国 296施設に対して，「小児腎領域の難病の症例調査，施設調査」，小児慢性腎

臓病コホート研究対象施設 119施設に対して，「小児慢性腎臓病コホート症例予後調査，施設調査」を

行う．全ての症例情報は匿名化後に収集され, データセンターで管理する．収集されたデータを集計・

分析し，学術論文，ウェブサイト等にて公開する．また，患者・家族等への情報提供用ウェブサイト

において，コンテンツの充実化，英文サイト構築を推進し,国内外に広く情報提供する．  

 

【結果】 

回答率は，難病調査 78.7%，小児慢性腎臓病の症例追跡調査 91.6%（2020/5/20時点）であった．難

病調査では，前年度に続き新規症例が報告された。小児慢性腎臓病の追跡調査については，予後情報

に加え，就学・就労状況等に関する情報も収集された.  

患者・家族等への情報提供用ウェブサイトについて，対象全 11疾患の疾患情報，対応する英文サイ

トを更新し，小児成人期移行医療に関する情報を加えた． 

 

【考察】 

2020年度の難病調査，小児 CKDコホート調査，いずれも十分に高い回答率であった．各医療機関へ

の研究成果のフィードバック，収集された情報の共有を継続し，調査研究体制の発展に努める．全国

の症例の捕捉率をより向上させるため，引き続き各医療機関への調査問合せを含め，交流を継続する

とともに，医療機関それぞれの個別の事情に合わせた調査連携体制を検討する． 

また，調査で明らかとなった，各疾病の全国症例分布，臨床情報，発見契機，就学・就労などの実

態をもとに，全国的な早期発見，早期治療の診療連携体制の構築，患者・家族の QOL，療養生活の質の

向上に資する情報提供・情報共有を継続する．  

 

【結論】 

全国の小児腎領域の難病に関する全国の症例調査を行った。全国の症例捕捉率をより向上させるた

め，施設への問合せを継続するとともに，施設個別の事情に合わせた連携に努める．報告頂いた難病

症例の継続調査，及び，全国診療連携体制構築に資する施設調査，小児慢性腎臓病コホートの追跡調

査を継続する．未回答症例，転院症例に対する措置と対応を推進し，成人期を含めた予後調査体制を

整備する．情報提供ウェブサイトの疾患別コンテンツ及び英文サイトを充実させ，小児腎領域の難病

の疫学・治療情報，研究成果を国内外に広く普及・周知するとともに交流を推進する． 
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A．研究目的 

本研究では，小児腎領域の難病を対象として，日

本腎臓学会，日本小児腎臓病学会，日本小児科学会

等と連携し，下記6つの課題を軸に診療・研究体制

の発展を推進する． 

 

通し

番号 

内容 

1 学会承認された診断基準・重症度分類の改

訂と普及 

2 学会承認のもと作成される，エビデンスに

基づいた診療ガイドラインや患者向けガイ

ドの編集，改訂と普及 

3 全国疫学調査で実態が把握された疾患のコ

ホート構築と予後調査 

4 小児慢性腎臓病コホート（2010年～）の継

続 

5 小児成人期移行医療プログラムの確立 

6 秋田県，神奈川県をモデル地区とした小児

成人期移行医療を含む，地域難病診療の連

携体制の支援 

 

本分担研究では，研究課題全体の研究目的の完遂

へ向けて，主に全国調査の計画，実施を行う．対象

疾病について，全国から一定以上の症例数の臨床情

報を収集する．偏りを少なくかつ詳らかにすること，

精度の効率的な向上に努め，信頼性の高い研究成果，

最新情報を，広く研究者，国民に分かり易く提供す

ることを目的とする．研究成果を正しく提供するこ

とを通して，各疾病の研究推進及び医療の質の向上

に結び付けるための活動を行う．主に疫学・生物統

計学的側面から，研究全体への助言，支援を行い，

研究班の行う疫学研究，普及啓発活動，難病関連研

究や各種データベースとの連携体制の構築，発展に

貢献する． 

 

B．研究方法 

 難病調査対象施設全国296施設に対して，「小児

腎領域の難病の症例調査，施設調査」，小児慢性腎

臓病コホート対象施設119施設に対して，「小児慢

性腎臓病コホート症例予後調査，施設調査」を行う．

全ての症例情報は匿名化後に収集され, データセ

ンターで管理する．収集されたデータを集計・分析

し，学術論文，ウェブサイト等にて公開する．また，

患者・家族等への情報提供用ウェブサイトにおいて，

コンテンツの充実化，英文サイト構築を推進し,国

内外に広く情報提供する． 

 

 

 

【小児腎領域の難病の施設調査，症例調査】 

小児腎領域の難病のうち，特に症例情報の乏しい

以下の9疾患を対象として，前年度報告症例の予後

調査,今年度の新規症例調査を行う． 

・ギャロウェイ-モワト症候群 

・エプスタイン症候群 

・ロウ症候群 

・ネフロン癆 

・鰓耳腎症候群 

・バーター／ギッテルマン症候群 

・ネイルパテラ症候群 

・先天性ネフローゼ症候群（追加） 

・乳児ネフローゼ症候群（追加） 

 

調査対象施設を，小児腎領域の希少疾患を日常的

に診察していると想定される，以下のいずれかの条

件を満たす国内の全ての医療機関（377施設）のう

ち，2017年度調査に回答のあった296施設とする． 

・ 小児専門病院 

・ 500床以上の規模を有する施設 

・ 既に 「日本小児CKD（慢性腎臓病）

コホート研究」で小児慢性腎臓病患者

の診療が把握されている施設 
 

【小児CKDコホート調査】 

平成22年度の小児慢性腎臓病ステージ3－5の患者

（生後3ヶ月から15歳まで）の全国疫学調査で報告

された全症例を対象として予後調査を行う． 

 

（倫理面への配慮）  

研究にあたりヘルシンキ宣言に基づく倫理的原則

および医学研究に関する倫理指針を遵守し，個人情

報管理を徹底する．中央施設ならびに参加施設の倫

理委員会に提出し，倫理審査を行う．  

 

C．研究結果 

回答率は，難病調査 78.7%，小児慢性腎臓病の症

例追跡調査 91.6%（2020/5/20時点）であった．難

病調査では，前年度に続き新規症例が報告された．

小児慢性腎臓病の追跡調査については，予後情報に

加え，就学・就労状況に関する情報が収集された.  

患者・家族等への情報提供用ウェブサイトについ

て，対象全 11疾患の疾患情報，対応する英文サイ

トを更新し，小児成人期移行医療に関する情報を加

えた． 
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・難病調査の結果（抜粋） 
表．難病調査，累積症例報告数の推移

調査年度
ギャロ
ウェイ
・モワト

エプス
タイン ロウ

ネフロン
ろう BOR

バーター/
ギッテルマン

ネイル
パテラ

先天性
ネフロー

ゼ

乳児
ネフロー

ゼ
合計

2019 13 19 75 103 55 96 31 - - 392
2020（2021.5時点） 13 20 82 112 60 106 31 41 22 487

表．難病調査，疾患関連遺伝子異常，最終受診時の腎代替療法，生存/死亡
ギャロ
ウェイ
・モワト

エプス
タイン ロウ

ネフロン
ろう BOR

バーター/
ギッテルマン

ネイル
パテラ

先天性
ネフロー

ゼ

乳児
ネフロー

ゼ
合計

疾患関連遺伝子異常の有無
　有 0 16 37 47 19 73 7 33 13 245

　無 10 0 15 31 17 7 5 7 5 97

　不明/未実施 1 0 11 18 11 7 9 1 4 62

　確認中 2 4 19 16 13 19 10 0 0 83

最終受診時の腎代替療法
　保存期 6 11 58 29 33 82 16 10 9 254

　透析中 2 0 2 18 0 0 0 4 5 31

　腎移植後 3 5 1 50 16 0 1 26 8 110

　透析中/腎移植後 0 0 0 0 0 0 0 1 0 1

　確認中 2 4 21 15 11 24 14 0 0 91

生存/死亡
　生存 11 16 63 96 53 87 18 41 21 406

　死亡 0 0 2 1 0 0 0 0 1 4

　確認中 2 4 17 15 7 19 13 0 0 77  
 

・小児CKD調査の結果（抜粋） 

（観察期間：2010年4月-2021年3月） 

・CAKUT 

 
* CKDステージ3a（青），3b（赤），4（緑），5（橙） 

 

・Others 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

* CKDステージ3a（青），3b（赤），4（緑），5（橙） 

・調査協力医療機関への前回調査のフィードバック

資料（抜粋） 

 
・難病情報提供のウェブサイト（抜粋） 

【小児成人移行医療】 

 
【英文サイト】 
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D．考察 

2020年度の難病調査，小児CKDコホート調査，い

ずれも十分に高い回答率であった．各医療機関への

研究成果のフィードバック，情報共有を継続し，現

在の体制の継続・発展に努める．全国の症例の捕捉

率をより向上させるため，引き続き，各医療機関へ

の問合せを含め，交流を継続するとともに，各機関

の個別の事情に合わせた連携体制を構築する． 

また，調査で明らかとなった，全国症例分布，臨

床情報，発見契機，就学・就労などの実態をもとに，

全国的な早期発見，早期治療の診療連携体制の構築

に後見する情報提供・情報共有を継続する．今後の

各疾病の予後情報の調査体制を発展させる．  

患者・家族への情報提供用のウェブサイトの情報

更新を継続し，難病の全国診療水準の向上に貢献す

る． 

 

E．結論 

全国の小児腎領域の難病に関する全国の症例調

査を行った．報告頂いた難病症例の継続調査，及び，

全国診療連携体制構築に資する施設調査，小児慢性

腎臓病コホートの追跡調査を継続する．未回答症例，

転院症例に対する措置と取扱いを検討し，成人期を

含めた予後調査体制，転院症例の追跡体制を整備す

る．情報提供ウェブサイトの疾患別コンテンツ及び

英文サイトを充実させ，小児腎領域の難病の疫学・

治療情報，研究成果を国内外に広く普及・周知する

とともに交流を推進する 

 

F．健康危険情報 

（分担研究報告書には記入せずに，総括 

研究報告書にまとめて記入） 
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2.  学会発表 

（発表誌名巻号・頁・発行年等も記入） 

 該当なし 

 

H．知的財産権の出願・登録状況 

 （予定を含む．） 

1. 特許取得 

 該当なし 

2. 実用新案登録 

 該当なし 

3.その他 

 該当なし 
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