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研究要旨

小児慢性特定疾患研究事業における先天性代謝異常症の医療意見書に基づいて各実施主体で入力され，

中央集計された登録症例のデータは，これらの疾患の疫学的調査・研究において非常に有用なものである

が，その利用に際してはデータ，特に病名の正確さが要求される。対象疾患のうちその病因欠損酵素に基

づいて病型分類されている疾患では，その病型により疾患頻度や治療法，予後が大きく異なっている。こ

のため，病型を含む病名で登録されるべきではあるが，病型分類されている疾患であるムコ多糖症と糖原

病おいて，ムコ多糖症で約30％,糖原病で約50％力塘型分類を含まない疾患名で登録されている。そこで

今年度，登録病名で病型が含まれていないムコ多糖症と糖原病患者において，病型が意見書に記載されて

いない原因を明らかにするためにアンケート調査を行った。ムコ多糖症では回答のえられたうちの82.1%

で病型診断がなされ，このうちの95.6％で意見書に病型を記載しているとの回答であった。糖原病では回

答のうちの79.6％で病型診断がなされており，このうちの57.4％で意見書に病名を記載しているとの回答

であった。病型を含まない病名で登録されている原因は，意見書に病型が記載されていないことよりも，

意見書からデータ登録する時に，病型を含まない病名で登録されていること例が多いことが明らかとなっ

た。今後，病型診断がなされている例については，意見書に病型を含む病名を記載するように指導すると

ともに，登録する時にも病型が記載されている場合には必ず病型を含む病名で登録するように指導してい

かなければならない。また今後，病型診断がなされている症例については，必ず病型を含む形で登録する

しなければならない登録システムの構築も検討する必要がある。

見出し語：小児慢性特定疾患，先天性代謝異常，病型診断，ムコ多糖症，糖原病

研究目的

平成7年度から小児慢性疾患治療研究事業による

医療費補助のための申請は，保健所を窓口にして患

者本人(保護者)により行われ,対象疾患患者の状況

を把握し，研究事業に反映させるために，プライバ

シーに十分配慮した登録・管理システムが構築され

ている。このシステムの登録データはわが国におけ

る小児慢性疾患のデーターベースとしては最大のも

のであり，疫学的調査・研究において非常に有用な

ものであるが，このデータを用いた疫学的調査・研

究を行っていくためには，そのデータ，特に登録病

名の正確性が要求される。小児慢性疾患治療研究事

業における対象疾患群のうち先天代謝異常症等の対

象疾患で，その病因欠損酵素に基づいて病型分類さ

れている疾患では，その病型により疾患頻度や治療

法，予後が大きく異なっている。これらの病型分類

されている疾患のうちムコ多糖症と糖原病は頻度の

高い疾患であり，また，病型により現在治療法の確

立されたものや，まだ有効な治療法が確立されてい

ないものなどがある。これらの疾患の疫学的調査・

研究のためには，病型分類を含めた病名の登録が必

要不可欠である。そこで今回，登録病名で病型が含

まれていないムコ多糖症と糖原病患者において，病

型が意見書に記載されていない原因を明らかにする

ためにアンケート調査を行った。

研究対象および方法

各自治体で医療意見書に基づいて入力され，中央

で集計された平成l7～19年度のムコ多糖症および

糖原病として登録された患者のうち病型力輔名に登

録されていない患者の登録データ（表l,2)を分析

し，病型不明なムコ多糖症患者48名について38医

療機関に，糖原病患者lll名について70医療機関

に，病型および意見書への病型の記載の有無につい

てアンケート調査を行った。対象患者については，

生年月日，性別，受給者番号をアンケート用紙に記

載し，各医療機関で該当患者を同定したうえで調査

用紙に必要事項を記載して返送してもらった。

研究結果
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l)ムコ多糖症

ムコ多糖症患者の病型についてのアンケート調査

を行った34医療機関,48名について，22医療機関

(回答率64.7％）から28名（回答率58.3％）の回答

をえた(表3)。回答された28例中23例で病型(HI

型5例,IH/S型l例,II型9例,III型5例,IV型

2例,VI型l例）が記載されていた。残りの5例中

3例が他疾患の最終診断であり,l例が疑い例との

回答であった。残りのl例は，調査を行った医療機

関では該当患者が不明との回答であった。病型診断

されている23名の患者のうち22名（95.6％）が意

見書に病型を記載しているとの回答であった（表

4)。

2)糖原病

糖原病患者の病型についてのアンケート調査を

行った70医療機関,lll名について,44医療機関

(回答率62.9％）から63名（回答率56.8％）の回答

をえた(表3)。回答された63例中47例(I型ll例，

III型2例,VI型4例,IX型3例,VIII.X型27例）

で病型診断がなされていた。残りのl6例中9例で

病型診断が確定しておらず,l例で糖原病が否定さ

れていた。また，2例が調査を行った医療機関で該

当患者が不明であり，3例が他医療機関での診断で

病型は不明との回答であった。病型診断がなされて

いた47例中意見書に病型を記載しているとの回答

であったのは27例(57.4％)であった(表5)。また，

9例では意見書での病型記載の有無が不明との回答

であった。

考察

病因欠損酵素により病型分類されている疾患で

は，病型により疾患頻度や治療法，予後が大きく異

なっている。これらの疾患において今後登録データ

を疫学的研究において有効活用するためには，病型

分類を含む疾患名で登録されていることが必要不可

欠である。また，これらの疾患における診断の確実

性を検討する上でも，病型の記載が必要である。そ

こで，今年度はムコ多糖症と糖原病として登録され

ている患者のうち，病型を含まない病名で登録され

ている患児の病型と意見書への病型の記載の有無に

ついてのアンケート調査を行った。ムコ多糖症患者

での回答率は58.3％であったが，このうち82.1%で

病型診断がなされていた。また，病型診断がなされ

ていた患者のうち95.6％で意見書に病型を記載して

いるとの回答であった。このことから，意見書を基

にデータを登録する時点で，病型が記載されている

にもかかわらず病型を含まない病名で登録されてい

る症例がほとんどであり，今後登録時の病名は意見

書の通り病型を含む病名で登録するように指導して

いく必要がある。また，最終診断が他疾患であった

症例や疑いのまま経過している症例があるが，これ

らは確定診断がなされる前に申請されていると考え

られ，できるだけ確定診断後に申請するように指導

していくことも必要であろう。また，診断病名が変

更になった症例での，登録病名に関して過去にさか

のぼって登録病名を修正する必要性についても検討

していかなければならない。

糖原病においては，病型診断がなされていたのは

79.6%，意見書に病型が記載されていたのは57.4％

であった。ムコ多糖症に比較して意見書に病型を記

載している割合が少なく，今後意見書の病名に病型

を記載するように指導していくことも必要である。

今回のアンケート調査で，ムコ多糖症・糖原病と

もに意見書の病名に病型が記載されているにもかか

わらず，登録データに病型が登録されていない症例

がかなりあることが明らかになり，意見書記載時の

問題だけではなく，データベースへの登録時にも問

題があることが明らかとなったが，今後の登録シス

テム等の構築においてこの点を考慮したシステムの

構築も考えていく必要がある。
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表2:糖原病登録患者数
表1:ムコ多糖症登録患者数
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表3：アンケート回収率

医療機関

ムコ多糖症

対象数34

22
回答数

（64.7%）

糖原病

対象数70

44
回答数

（62.9%）

表4：ムコ多糖症アンケート回答結果

回答数病型診断数意見書病型肥載数
症例

病型診断数

23(821%）ムコ多穂症28 22(95.6%）48

28

(58.3%）
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表5：糖原病アンケート回答結果

回答数病型診断数意見書病型
記載数

糖原病6347(79.6%）27(57.4%）

H17H18H19

E74.M糖原病I型111595
E74.OC糖原病、型2233

E74.OF糟原病Ⅵ型4421
E74.0H輔原病Ⅸ型2111

E74.CI糖原病ⅥIIoX型2722267
未 定9642

不明3310

他疾患1100

未配入1100
当麟患者不明2200
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