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小児期発症の希少難治性肝胆膵疾患における医療水準並びに患者 QOLの向上のための調査研究 
 

アラジール症候群など遺伝性胆汁うっ滞症レジストリー構築のための研究 
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Ａ．研究目的 
アラジール症候群など小児期発症胆汁うっ滞

性疾患の診療ガイドライン作成におけるクリニ

カルクエスチョン導出のため、全国の小児肝臓診

療医にアンケート調査を行う。患者家族会「日本

アラジール症候群の会」とも協力して具体的な調

査内容を確立する。 
全国調査と通じてアラジール症候群の乳幼児期

から青年期あるいは成人期に至るまでの自然歴

を知る基礎資料の作成を行う。 
乳児黄疸ネット https://plaza.umin.ac.jp/icterus/ 

の運用を通じ、全国の主治医から症例相談を引き

受け、診療支援を行う。 
 
Ｂ．研究方法 
アラジール症候群全国二次調査を日本アラジー

ル症候群の会の会員アンケート同時期に実施し

た。一次調査で診療歴のある 34 施設に二次調査

票を送付した。筑波大学附属病院臨床研究倫理審

査委員会（番号：R03-088）で承認を得たのちに

調査票を送付した。 
また、アラジール症候群と鑑別の必要な小児期

発症胆汁うっ滞疾患の診療支援として、乳児黄疸

ネットで症例相談を実施した。 
 
Ｃ．研究結果 

2023 年度内に約半数の施設から回答票を得た。

患者家族会と同時期に全国調査を行うことで、主

治医が回答する意識を高めることが可能だった。

2024 年度前半までに回答の回収を完了し、調査

結果をまとめる方針とした。 
乳児黄疸ネットは 2023 年 4月から 2024 年 4
月までに 30 症例の相談を受け入れた。全国から

多様な症例相談を受け、日本小児栄養消化器肝臓

学会学術委員（肝臓）の助言を受けて、鑑別診断

の進め方や診療方針の策定において情報提供し

た。 
 
Ｄ．考察 
 約 10 年ぶりとなるアラジール症候群の全国調

研究要旨 
肝臓や腎臓、血管など様々な臓器に病変を生じる Alagille症候群は先天異常症候群として生涯にわ

たる健康管理が必要な指定難病であり、小児だけでなく成人期も含めた医学的管理方針の策定が求め

られている。長期におよぶ合併症や予後因子を把握するために日本全国を対象にした遺伝性胆汁うっ

滞症レジストリーの運用が開始された。さらに、関連学会と協働して本疾患の診療指針改訂と診療ガ

イドライン作成に着手し、クリニカルクエスチョンを見出すため全国の小児肝臓診療医に向けてアン

ケート調査を実施する。 
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査を実施した。肝臓以外の合併症（眼、心臓、腎

臓、脊椎、血管など）の罹患頻度や診療の実態、

そして長期予後や成人期診療移行など自然歴に

即した項目を明らかにしたい。今後策定されるア

ラジール症候群など胆汁うっ滞性疾患のガイド

ラインの土台となることが期待される。 
 また、稀な疾患が多く症状が似ていることから

鑑別が困難な胆汁うっ滞性疾患の診療に役立て

るため、乳児黄疸ネットからの問い合わせに応需

した。進行性家族性肝内胆汁うっ滯症やアラジー

ル症候群など特異的診断に至ったケースもあり、

小児肝臓診療施設が不足している地域に対して

一定の役割を果たせているものと考えられた。 
 
Ｅ．結論 
 アラジール症候群の全国調査を行い、同症の自

然歴を把握する資料を収集した。乳児黄疸ネット

による診療支援が稀少疾患の診断・治療に有用で

あった。 
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