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Ａ．研究目的
小児腎領域の希少・難治性疾患は，小児期なら

びに青年期の慢性腎臓病・腎不全の主要な原因で
ある．また同時に，多くの症例が成長・発達障害
や難聴，視力障害など社会生活に支障をきたす腎
外症状を認める．それらの類縁疾病および小児か
ら成人への移行期医療も含め，包括的に医療水準
の向上と患者のQOL向上を目指すことは，難病や
長期の療養を要する疾病への対策に必要不可欠で
ある．
小児腎領域の希少・難治性疾患の対象疾患のう

ち，9疾患（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，バーター症候群・ギッテルマン症候群，
ネイルパテラ症候群/LMX1B関連腎症，先天性ネ
フローゼ症候群，乳児ネフローゼ症候群）につ
き，継続的に施設調査を行い，その実態・長期予
後を明らかにする．

Ｂ．研究方法
患者対象

2022年中に下記の調査対象施設を受診している 

以下の9疾患の患者（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，バーター症候群・ギッテルマ
ン症候群，ネイルパテラ症候群/LMX1B関連腎
症，先天性ネフローゼ症候群，乳児ネフローゼ症
候群）. 

施設対象
2017年度研究班の全国調査で，小児腎領域の難

病の診療を行っていると回答した施設，最大296施
設を調査対象施設とする．

調査項目
9疾患の患者それぞれ(①2021年度報告患者，②

新規診断患者)に対し，以下の項目の調査を行う． 
①2021年度報告患者

研究要旨

【研究目的】

小児腎領域の希少・難治性疾患の対象疾患のうち，9疾患（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，バーター症候群・ギッテルマン症候群，ネイルパテラ症候群/LMX1B
関連腎症，先天性ネフローゼ症候群，乳児ネフローゼ症候群）の，各疾患患者の医療費助成受給状況，腎予

後につき継続的な調査を行う．

【研究方法】

2023 年 3 月に小児腎領域の難病診療を行っている全国 296 施設に調査票を送付し，上記 9 疾患の患者（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，バーター症候群・ギッ

テルマン症候群，ネイルパテラ症候群/LMX1B 関連腎症，先天性ネフローゼ症候群，乳児ネフローゼ症候群）

について発見時情報および 2022 年中の受診時状況調査を継続した．

【結果】

全国 296 施設からのべ 589 名（前年度調査は 544 名）の症例につき，診断時状況に加え，医療費助成受給

状況，腎予後，生命予後を把握した．医療助成受給を受けている症例は，前年同様全体の 50%弱であった．

現時点で 204 名（34.6％）が腎代替療法を要しており，疾患別では先天性ネフローゼ症候群，ネフロン癆に占

めるの割合が多かった．死亡は全体で 13 名（2.2%）であった．  
【考察】

今回対象とした 9 疾患は，腎予後は重篤であるが，それに比し生命予後は良好である．一方で，症状および合

併症により QOL の悪化をきたす可能性があり，今後これらの症例の QOL の把握ならびに良好な社会生活お

よび成人移行を達成できる方策を検討する必要がある．また，医療助成受給状況は半数程度にとどまるため，

その実態調査も重要課題と考える．

【結論】

小児腎領域の稀少疾患を早期発見し，その腎予後ならびに QOL を改善するために，各疾患のさらなる周知と

ともに適切な医療体制の整備が必要である．
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１）現在の情報（2022年最終受診時点での情報） 
性別，年齢，身長，血清クレアチニン値（透析
中，腎移植後の有無），状態変化（透析導入，腎
移植，死亡）の有無および日付，腎機能評価所
見，腎外合併症，新規遺伝子診断の有無，医療費
助成受給状況
②新規診断患者
１）疾患名
２）発見時情報
発見契機，発見時日齢もしくは月齢もしくは年
齢，発見時身長，発見時血清クレアチニン値，発
見時腎外合併症，腎機能評価所見
３）現在の情報（2022年最終受診時点での情報） 
性別，年齢，身長，血清クレアチニン値（透析
中，腎移植後の有無），腎機能評価所見，腎外合
併症，遺伝子診断の有無，医療費助成受給状況

調査手順
上記条件を満たす対象施設に調査用紙を送付し，
一定期間内に対象施設から返送頂き，集計を行
う．倫理委員会承認後，対象施設に調査用紙を送
付する．
データを記入した調査用紙は，返信用封筒に入れ
て2023年5月までにデータセンターに郵送され
る．データセンターは，受領した調査用紙をデー
タベース化し，集計を実施する．

（倫理面への配慮）
本研究は侵襲を伴わない, かつ, 介入を行わず,

研究に用いられる情報は匿名化されていることか
ら,「人を対象とする医学系研究に関する倫理指
針」では個々の研究対象者からインフォームド・
コンセントを受けることを要しておらず,本研究に
おいては行わない. 
本研究の実施内容に関して,該当施設でポスター

の提示を行い公開する. 
研究責任者が属する北里大学病院では本研究計

画書の倫理審査を行う. ただし,研究参加施設にお
ける倫理審査については,既存資料の提供を行うの
みでそれ以外には研究に直接関与しない場合には
必ずしも要さないとなっているので,施設ごとの判
断に従うものとする. 
研究対象者の氏名，イニシャル，カルテIDは収

集しない．各施設では，番号などを用いて対応表
を作成し，各施設の規定に従って対応表を適切に
管理し，外部への提供は行わない．今回収集する
情報は，各実施施設において適切に対応表管理さ
れ，匿名化された情報であり，調査用紙送付先と
なるデータセンターは，各実施施設のカルテ情報
にアクセスすることはできず，第三者が直接患者
を識別できる情報は入手できない．
被験者の個人情報の取り扱いについては，十分

に注意を行い，論文投稿や学会発表等では、個人
情報が特定されないようにする．また，当該被験
者より個人情報の開示の求めがあった場合は，す
みやかに開示を行う．
＊個人情報分担管理者：北里大学病院 小児科学
  奥田 雄介

Ｃ．研究結果
2022年度に新たに45名の新規患者（ギャロウェ

イ・モワト症候群：1名，エプスタイン症候群：0
名，ロウ症候群：2名，ネフロン癆：9名，鰓耳腎
症候群：6名，バーター症候群・ギッテルマン症候
群：8名，ネイルパテラ症候群/LMX1B関連腎症：
4名，先天性ネフローゼ症候群：14名，乳児ネフロ
ーゼ症候群：1名）の情報を得て，2022年までに
各施設を受診している上記9疾患として延べ589名
の患者登録を得た．疾患毎の累計患者数は図-1を
参照．

図-1 2022年度稀少疾患累計把握患者数 

1．医療費助成受給状況
本年度調査対象424名の医療費助成（小児慢性

特定疾病，指定難病）の受給状況は図-2のとおり
であった．ただし，この中には他の疾病名で受給
（例．ギャロウェイ・モワト症候群の患者が「巣
状分節性糸球体硬化症」で助成を取得）は含まれ
ていない．

図-2 疾患毎の医療費助成受給状況 

2．腎予後 
これまでの全症例589名の2022年末までの腎予

後は，腎代替療法導入が204名（34.6％）であっ
た（図-3）． 

図-3 疾患毎の腎予後 

 また，腎代替療法導入年齢は先天性ネフローゼ
症候群が最も若く，疾患の診断から腎代替療法導
入までの期間は先天性ネフローゼ症候群，ネフロ
ン癆，乳児ネフローゼ症候群で短かった
（図-4）． 
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図-4a 疾患毎の初回腎代替療法導入年齢 

図-4b 疾患毎の診断から腎代替療法導入までの
期間

3．生命予後 
同様にこれまでの全症例589名の2022年末まで

の生命予後は，死亡が13名（2.2％）であった
（図-5）． 

図-5 疾患毎の生命予後 

Ｄ．考察
研究班として，全国で診断および管理されてい

る小児腎領域の希少・難治性疾患9疾患の現状を把
握し，新規症例の収集および継続的な予後調査を
更新できている．
医療費助成受給率は必ずしも高くなく，今後，

受給されていない症例の実態（他疾患名で取得で
きているのかいないのか，取得できていない事
由）を明らかにする必要があると考えられた．
本研究で対象とした9疾患は，小児腎臓領域では

それぞれが特徴的な重症疾患であるが，腎予後に
は疾患毎で大きな差があることが明らかとなっ
た．また，生命予後は良好であり，このような重
症かつ希少な疾患にも，適切な腎代替療法が提供

できていることが示唆された．
今後の課題として，生命予後のみならずこれら

の疾患を抱えた症例および家族の生活の質（QO
L）を評価していくことが必要と考えられた．

Ｅ．結論
小児腎領域の稀少疾患の管理（特に腎予後なら

びにQOL）を改善するために，各疾患の継続的な
情報収集ならびに周知が必要である．
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