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Ａ．研究目的 
ネフロン癆は治療法が確立していない，若年で

全例が末期腎不全に進行する予後不良の希少疾患
である．病初期には多くの場合無症状，あるいは
症状を呈しても非特異的なことが多く，診断時に
は腎不全が相当に進行していることもまれではな
い．診断基準が確立していないこともまた，進行
期まで発見，診断が困難な一因となっている．本
研究は，将来的な早期発見，診断精度の向上を目
標として，診断基準の確立，診療ガイドの整備や
疾患普及啓発を行うことを目的とする． 
 
Ｂ．研究方法 
2019年に厚生労働科学研究費補助金難治性疾患

政策研究事業「小児腎領域の希少・難治性疾患群
の診療・研究体制の確立」において行った，全国
小児科施設を対象としたネフロン癆の全国調査結
果をもとに，2020度からは結果の集計，解析を行
っており，今年度も解析を継続した． 

また，また，診断基準を作成して指定難病申請を行

った． 
（倫理面への配慮） 
 全国調査に基づく研究は人を対象とする医学系
研究であり，倫理審査を経て行った． 
 
Ｃ．研究結果 
90人の解析結果から，初診年齢中央値はおよそ8

歳であること，男女差はほぼないこと，半数以上
に腎外合併症があり，その中でも神経，眼合併症
が多いこと，診断の契機となった要因の中で も
多かったのは腎機能障害であること，などが明ら
かとなった．これらの結果は国内外の学会で公表
し，特に小児腎臓病学会学術集会においては奨励
賞を受賞し，その要旨は学会誌に掲載されてい
る．また，末期腎不全への進行リスク因子や，成

長との関連についても解析を行い，今後国際小児
腎臓病学会を含む国内外の学会で公表の予定であ
る． 
指定難病申請においては診断基準を作成し，202

1年11月に指定難病に新規追加された．これに伴っ
て難病情報センターウェブサイトの整備も行い，
医療者に向けては疾患情報，診断基準，患者（一
般利用者）に向けては病気の解説，Q&Aの情報提供
を行っている． 
また，地方のセミナーにおいて指定難病に追加

されたこと，診断基準について啓発活動を行っ
た．学会誌，商業誌総説での診断基準，疾患解説
も予定している． 
 
Ｄ．考察 
指定難病新規追加を受けて，医療者，患者に向

けた情報発信がより一層重要である．また，指定
難病の診断基準が診療の実際に則しているか，妥
当性の検証を行う必要がある． 
 
Ｅ．結論 

指定難病助成基準としての診断基準が確立した．

助成基準と臨床で使用される診断基準は，その目

的から対象の違いが生じる可能性がある．今後は

臨床上有用な診断基準を引き続き検討し，診療ガ

イドを作成することが望ましい． 
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【結果】 
90 人の解析結果から，本邦小児ネフロン癆の疫学（発症率，有病率，患者特性），予後が明らかとなり，複数の

学会で結果を公表した．2021 年 11 月に指定難病に新規追加された．指定難病に追加されたこと，診断基準に

ついてセミナー等で啓発活動を行った． 
【考察】 
指定難病情報ウェブサイトには診断基準のほか，医療者，患者向けの情報も提供しており，医療者，患者に向け

た引き続きの普及啓発が必要である．指定難病の診断基準がネフロン癆患者の実態に則しているか，今後妥当

性の検討が必要である． 
【結論】 
指定難病助成基準としての診断基準が確立した．今後は診断フローなども含む診療ガイドの作成が望ましい． 
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