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A. 研究目的 

小児慢性特定疾患治療研究事業（小慢事業）は

平成 17 年度の法制化がなされ、現在は小児慢性疾

病として登録・医療費助成・研究が行われている。 
以前より小児人口あたりの成長ホルモン（GH）治

療対象者数が，都道府県によって異なることが指摘

されており，各都道府県においてその登録内容が均

一でない可能性も否定できない． 
また、成長ホルモン分泌不全（GHD）性低身長症

は GH 分泌刺激試験の結果により，軽症，中等症，

重症に分類される．しかし、小慢事業に登録されてい

る患児の重症度の頻度は明らか出ない．  
本年度の研究では小慢事業の実施主体である各 

 
都道府県、政令指定都市と中核市より厚生労働省

に提出された登録データを用いて GH 治療を受けて

いる疾患について解析し、わが国の GH 治療の現状

を明らかにすることを目的とした。 
 
 
B. 研究方法 

GH 治療を行っている GH 分泌不全性低身長症、

ターナー症候群、Prader-Willi 症候群、軟骨無形

成症を対象とした。下垂体機能低下症にも GH 分

泌不全が含まれるが、GH 治療を行う場合、GHD
性低身長症として別に登録される。従って下垂体

機能低下症として小慢事業に登録された症例で

GH 治療を行っている事は極めて希と考えられる

ため、今回の検討からは除外した。 

各分担研究者に配布された小児慢性特定疾患

登録票に記載されたデータを用いた。今回は登録
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患者数の年次的な変動の検討を目的としたため、

平成 16年度から 26年度の登録データを解析対象

とした。政令都市あるいは中核都市として独立し

て報告されている場合には、それぞれの属してい

る都道府県にまとめて評価した。 

15歳以下の人口あたりのGHD性不全性低身長

およびターナー症候群の新規登録は、総務省から

発表された 25年 10月 1日時点の都道府県別子供

の数に対する GH 分泌不全性低身長症およびター

ナー症候群の都道府県別新規登録数（平成 25 年

度）との比で検討した。 

GHD 性低身長症の重症度分類は厚生労働省間

脳下垂体研究班平成 24 年度報告書によった．す

なわち： 

①重症 GHD 性低身長症 

2種以上の分泌刺激試験における GH 頂値がす

べて 3 ng/ml 以下（GHRP-2 負荷試験では 10 
ng/ml 以下）のもの。 

②中等症 GHD 性低身長症 

「重症 GHD 性低身長症」を除く GHD 性低身

長症のうち、全ての GH 頂値が 6 ng/ml 以下

（GHRP-2 負荷試験では 16 ng/ml 以下）のも

の。 

③軽症 GHD 性低身長症 

GHD 性低身長症のうち、「重症 GHD 性低身

長症」と「中等症 GHD 性低身長症」を除いた

もの。 

GHD 性低身長症の重症度分類と治療開始時の血

中 IGF-I 値の関連を比較した． 

 

（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．小慢事業に登録された GH 治療患者数（図 1，2） 
毎年，GH 分泌不全性低身長症（約 1400 例）、

ターナー症候群（約 130 例）、Prader-Willi 症候群

（約 50 例）、軟骨無形成症（約 70 例）程度が毎年新

規に登録されている 
２．１５歳以下の人口あたりの GHD 性低身長症と

ターナー症候群（図３，４） 
平成 24 年度から 26 年度に登録された GHD 性低

身長症は 15 歳以下の人口（10,000 人）は平均 1.15
名であった。しかし、県別でみると 0.19 名から 2.81 名

と登録数に大きな差が見られた（図３）。15 歳以下の

人口（100,000 人）あたりの GH 治療を行ったター

ナー症候群新規登録数は、平成 24 年度から 26 年度

の平均で 0.84 名であった。しかし、県別でみると 0.26
名から 2.48 名と GHD 性低身長症と同様に登録数に

大きな差が見られた（図 4）。 
３．GHD 性低身長症の重症度 

平成２６年度に登録された GHD 性低身長症を重

症度に応じて分類すると，重症が 23％、中等症 72％、

軽症2.6％、GHDではない症例が0.1％（2例）であっ

た。（図５） 
GH 分泌能を反映すると考えられている血中 IGF-I

値は、中等症 GHD 性低身長症に比較して重症でや

や低い傾向②あるが、重なりが大きい．また症例が少

ないためか，軽症 GHD 性低身長症の IGF－I 値は

重症あるいは中等症と有意な差はみとめられなかっ

た．（図 6，7） 
 
 
D. 考察 

今回の検討では、平成 16 年度以降、どの GH 治

療該当疾患においても 1 年間の新規登録数は多少

の年度毎の変動は見られるものの，年度毎の差はそ

れほど大きいものではなかった。 
一方、GH分泌不全性低身長症およびターナー症

候群の平成 24 年度から 26 年度までを平均した各県

別新規登録率（15 歳以下の人口に対する登録数）は、

都道府県の間で大きな差が認められる。特に GHD
性低身長症は、平均 1 万人あたり 1.15 人であるが、

多い県と少ない県では約 15 倍の差がある。GHD 性

低身長症は、統一した GH 分泌刺激試験の基準が

用いられており、診断の誤りは少ないものと思われる

が。現実には都道府県の間で極めて大きな差が見ら

れる．新規登録率の低い自治体では、未治療の患者

が多く存在する可能性があり、一方多い県では over 
diagnosis になっているのではないかと憂慮される。 
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ターナー症候群は、3 年間を平均検討したが、10
万人に 0.84 名程度の登録である．しかし多い県では

2.48 人となっている．ターナー症候群は染色体検査

で診断されるため、診断の誤りは少ない。年間発症

率が少ないために 3 年間を平均してもこのような各県

間の差が出たものと思われる。 
登録された GHD 性低身長症患児について，GH

分泌刺激試験の結果から重症度分類を行った。その

結果，重症が全体の約 4 分の 1 を占め，中等症がお

よそ 4 分の 3 を占めた．一方、28 名で新規登録 1433
名の 2.6％を占めた．現在の小児慢性特定疾病の基

準では、すべての2種類以上のGH分泌刺激試験で

すべての GH 測定値が低値を示すことと規定されて

いる．従って、軽症 GHD 性低身長症は小慢の対象

とならないことに注意すべきである． 
現在，小慢の GHD 性低身長症（脳の器質的原因

によるものを除く。）の GH 治療開始基準では、IGF-1 
(ｿﾏﾄﾒｼﾞﾝ C) 値が 200ng/mL 未満 (5 歳未満の場合

は 150ng/mL 未満)であることと規定されている．図 6，

7 に示したように，平成 26 年度 GHD 性低身長症新

規登録では、その基準に沿った症例が登録されてい

る．重症 GHD は中等症に比較してやや IGF-1 値が

低い傾向があるが，重複が多く、IGF-1 値で重症と中

等症を区別するのは困難な印象を受けた．また軽症

GHD の IGF-1 値も重症や中等症と重なっていた。 
 
 
E. 結論 

１．GH 分泌不全性低身長症（約 1400 例）、Turner
症候群（約 130 例）、Prader-Willi 症候群（約 50 例）、

軟骨無形成症（約 70例）程度が毎年新規に登録され

ている 
２．都道府県によって、GH 分泌不全性低身長症ある

いはターナー症候群の、小児人口に対する新規登

録数には大きな開きがある． 
３．GH 分泌不全性低身長症の重症度は重症が

23％、中等症 72％、軽症が 3％程度をしめる。 
４．血中 IGF-1 値は、GH 治療開始基準の［IGF-1 (ｿ
ﾏﾄﾒｼﾞﾝ C) 値が 200ng/mL 未満 (5歳未満の場合は

150ng/mL 未満)］であった．しかし、血中 IGF-1 値は、

重症では中等症に比較してやや低い傾向があるが

重複が多い． 
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図 1．成長ホルモン治療対象疾患の小児慢性特定疾病登録（GHD およびターナー症候群） 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
図 2．成長ホルモン治療対象疾患の小児慢性特定疾病登録（Prader Willi 症候群および軟骨無形成症） 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 



 

- 210 - 
 

 
図 3．平成 24～26 年度 GHD 新規登録数（平成 25 年度 15 歳以下の人口 10,000 人あたり） 

 
 
図 4. 平成 24～26 年度ターナー症候群新規登録数（平成 25 年度 15 歳以下の人口 100,000 人あたり） 
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図 5. 平成 26 年度 新規登録 GHD の重症度 
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図 6. 平成 26 年度 新規登録 GHD 重症度と IGF-1（男児） 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
図 7. 平成 26 年度 新規登録 GHD 重症度と IGF-1（女児） 

 


