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研究要旨  

遺伝性血管性浮腫（HAE）は、時に死に至ることもある重篤な疾患であり、発作時 

のみならず非発作時の患者の QOLの低下は著しい。 

HAE 患者の負担および治療実態を評価するために、稀少疾患のレジストリシステムであ

る Rudy Japanを用いて、発作・受診動態および QOLに関する情報を収集した。また、

海外の HAE診療ガイドラインを翻訳し、本邦での HAE診療の均てん化を目指した。 

2012 年以降の発作予防薬の登場により、HAE診療は大きな変換機を迎えた。今後はレジ

ストリシステムの情報を用いて、発作予防薬登場後の本邦の HAE診療および患者の QOL

の変化を明らかにする必要がある。 

 

Ａ．研究目的 

遺伝性血管性浮腫（HAE：Hereditary 

angioedema）は、C1インヒビター（C1 

inhibitor：C1-INH）遺伝子の異常により皮

下や粘膜に血管性浮腫を繰り返す疾患であ

る。浮腫は顔面、四肢のみならず消化管や

気道にも生じる場合があり、特に気道に重

篤な浮腫をきたした場合は窒息により死に

至ることもある。患者の生活の質（quality 

of life：QOL）を大きく損なう疾患だが、

診察時に浮腫が生じているとは限らないた

め、症状や病勢、自己注射薬を用いた治療

の実情を詳細に把握し、医療や政策に対し

ての要望を十分に汲み上げることは容易で

はない。また、2021年以降、発作予防薬で

あるベロトラルスタット、ラナデルマブ、

C1-INH製剤が本邦でも上市され、ＨＡＥの

診療は突如大きな変換期を迎えることにな

った。 

本研究ではより良い HAE治療体制の構築の

ため、情報通信技術(ICT：Information and 

Communication Technology)を利用して患者 

 

 

参加型のレジストリを構築し、我が国にお

ける HAE診療の実情を正確に把握し、課題 

を明らかにすることを目的とする。さら

に、海外の HAEの診療ガイドラインを翻訳

し、本邦での HAE診療の均てん化を目指

す。 

 

Ｂ．研究方法 

大阪大学（医の倫理と公共政策学教室）

と共同研究で、すでに先行して稼働してい

るオンラインのレジストリシステム

（Rudy） を雛形とし、HAEに適した質問票

の絞り込みや AE-QoL（AE-QoL：angioedema 

quality of life questionnaire）票（日本

語版）を作成した。すでに日本版 Rudyを用

いて大阪大学で研究している他の希少疾患

のレジストリシステムを元に発作出現時の

状況や QOLについての情報を収集する。 

欧米の学会が発行している HAEのガイド

ラインである WAO/EAACI 遺伝性血管性浮腫

治療ガイドラインの和訳の許可を発行元の

学会に申請し、日本アレルギー学会が発行

している「アレルギー」に掲載する。 
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Ｃ．研究結果 

本邦で発作予防薬が使用できる前にあたる

2021 年 3月までの HAEの発作出現の状況と

患者 QOLデータの解析結果を英文誌に報告

した（Morioke S, et al. J. Cutan. 

Immunol. Allergy, 2024）。 現在は、発作

予防薬登場後の患者の HAE の発作と QOL が

どのように変わるのかを解析するために、

日本版 Rudyシステムで患者から情報を収集

している。 

WAO/EAACI より HAEの診療ガイドラインの

和訳と邦文誌への掲載許可をもらい、2017

年改訂版と 2021年改訂版の両方の和訳を行

い、アレルギーに掲載した（G.研究発表参

照） 

 

Ｄ．考察 

発作予防薬の登場により、HAEの発作の頻

度や状況は大きく変化し、それに伴い患者

QOL も大きく改善することが期待されてい

る。来年度はその変化について解析を行

い、現在の HAEの実情と残された診療にお

ける課題を明らかにしていく。 

欧米の HAEの診療ガイドラインの翻訳およ

び和文誌への掲載によって、HAE診療の均

てん化につながることが期待される。 

 

Ｅ．結論 

HAE 診療は予防薬の登場により大きな変換

期を迎えた。それによる診療や患者の QOL

の変化を明らかにする必要がある。 

 

Ｆ．健康危険情報 

なし 
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なし 
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含む） 

1.特許取得 

なし 

2.実用新案登録 

なし 
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なし 

 


