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A. 研究目的 

小児慢性特定疾患患者データベースと先天代謝

異常症患者登録システム（JaSMIn）の 20 歳以下の

患者に限定した疾病構成を比較する。さらに、先天

代謝異常症患者登録システム（JaSMIn）の疾患別

患者登録データをもとに、わが国におけるライソ

ゾーム病患者の年齢分布を疾患ごとに明らかにして、

患者の年齢分布を把握する。 
 
 
B. 研究方法 

１） 小児慢性特定疾患患者データベースと先天

代謝異常症患者登録システム（JaSMIn）の 20
歳以下の患者に限定した患者数を疾患別に算

出し、疾患構成を比較する。 
２） 先天代謝異常症患者登録システム（JaSMIn）

の疾患別患者登録データをもとに、わが国に

おけるライソゾーム病患者の年齢分布を疾患

ごとに明らかにして、患者の年齢分布を把握す

る。特に、20 歳未満の患者数と 21 歳以上の患

者数を比較する。 

 

（倫理面の配慮） 
本調査は、研究利用について同意がなされている

小児慢性特定疾病登録データを用いて行われてお

り、国立成育医療研究センター倫理審査委員会によ

る倫理審査（受付番号：1637）による承認済である。 
 
 
C. 研究結果 

１． 小児慢性特定疾患患者データベースと先天代

謝異常症患者登録システム（JaSMIn）の疾病

構成比較：平成 25 年度の小児慢性特定疾患患

者データベースにおけるライソゾーム病の患

者数は、389 名で先天代謝異常症患者登録シス

テム（JaSMIn）の 20 歳以下の患者に限定した

ライソゾーム病の患者数は 199 名であった。疾

病構成に大きな乖離はなかった。 

研究要旨 
小児慢性特定疾患患者データベースおよび先天代謝異常症患者登録システム（JaSMIn）の疾患

別患者登録データをもとに、ライソゾーム病の年齢分布を検討した。先天代謝異常症患者登録シス

テム（JaSMIn）の 20 歳以下の患者数は、199 人で、小児慢性特定疾患患者データベース（H25 年

度）は 389 人であった。疾患別の患者数の割合は、両者に差がなかった。疾患別の年齢分布では、

20 歳以上の患者割合が、ムコ多糖症 38％、ムコリピドーシス 36％、ゴーシェ病、52％、ファブリー

病 97％と、成人期の患者割合が 35％を超える疾患がほとんどであった。先天代謝異常症は小児特

有の疾患というイメージが強いが、実際には、小児から成人まで幅広く分布する疾患であることが

示された。小児慢性特定疾病から指定難病への切れ目のない継続が必要である。 
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２． ライソゾーム病患者の年齢分布： ライソ

ゾーム病登録患者の 20 歳以上の割合は、ムコ

多糖症 38％、ムコリピドーシス 36％、ゴー

シェ病、52％、ファブリー病 97％と、多くの

疾患で成人期の患者割合が 35％を超えていた。 

 

 
 
D. 考察 

小児慢性特定疾患患者データベースと 20 歳以下

の患者に限定した先天代謝異常症患者登録システ

ム（JaSMIn）で、ライソゾーム病の疾病構成の比

較を試みたが、特に大きな乖離は見られなかった。

二つのデータベースは、ともに悉皆性を担保して

いるのものではないが、大きな乖離がなかったこ

とはどちらのデータベースもある程度わが国の

実情を反映していることを示唆している。 
ライソゾーム病の 20 歳以上の割合が多くの疾患

で 35％を超えていた。治療の進歩で生存期間が長

期化したことを反映しているとともに、酵素補充

療法の出現でファブリー病のような成人期発症

のライソゾーム病診断率が飛躍的に向上したこ

とが一因と考えられる。 

 
 
E. 結論 

本研究により、成人期のライソゾーム病患者が 40％

近くになっていることが明らかとなった。ライソゾーム

病は小児特有の疾患ではなく、小児から成人まで幅

広く存在する疾患群として把握する必要がある。患者

支援、医療費助成、難病研究の観点から、小児慢性

特定疾病から指定難病への切れ目のない継続が必

要である。 
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