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声帯溝症の診断治療
の確立と、標準化に
向けたガイドラインの
作成

21 21
難治性疾患
克朋研究

角田　晃一

これまで世界的に見て声帯溝症の疫学
調査は皆無であり、本研究は世界に先
駆けて、医療側の立場から、検査･診
断・治療の实態と問題点を、患者本人に
無記名による日常生活、検査･診断・治
療の实態とその問題点を検証した。そ
の結果、１．すべての耳鼻咽喉科医がそ
の疾患に対する病態の理解が必要。２．
医師の治療法への理解･知識不足。３．
音声障害の患者以外の国民の理解不
足。など多くのことが明らかになった。難
聴への補聴器、視覚障害へのメガネの
ような、確立された音声障害への有効な
対策に向け問題提起が必要と考えられ
た。

音声外科大国と欧米先進国から賞賛さ
れているわが国では、先進国である故
か、欧米でまず試されるはずの、経済的
で非侵襲的な音声訓練が多くの施設で
行われず、逆に群雄割拠の様々な術式
が試されていた。各術式の成績は欧米
一流紙のそれぞれの術式評価と同様で
あった。患者のアンケートとこれらを総合
すると、１．音声訓練の有効性、２．術式
として安全かつ最も成績がよく患者満足
度の高く、海外での評価も高い声帯内
自家筋膜移植術（ATFV）の国内での一
般化。３．注入物質には自家組織の徹
底。が必要であると本研究で明らかに
なった。

今回の短い期間での研究で、最良の治
療法を3年間で検証作成する予定であっ
た。しかしながら、患者からの直接的意
見で、实際の診断がつくまで数件の医
師を回っている症例が極めて多く、かか
りつけ医と専門施設での問題認識の乖
離が推測された。そこで若年性声帯溝
症患者をすべての耳鼻咽喉科医師が早
期に発見し、その後の紹介と検査や診
断、専門施設への指標「３０歳未満で気
息性嗄声の患者はためらわず専門外来
への紹介」をこの一年間に作成した。つ
まり、３０歳未満で気息性嗄声の患者は
専門外来への紹介することが重要であ
る。

感覚器へのinput情報処理機能低下障
害に対し、補聴器・メガネなど感覚器
input器官（聴・視覚）ではあたり前に行
われている対策が感覚器output情報発
信器官である発声障害に対する研究が
これまであまりなされていなかった。若
年者において学校社会生活でメガネや
補聴器を装着した場合、社会からの理
解と対策がなされるが、声帯溝症の場
合「声嗄れ」や「力が無い」などの症状へ
の理解は得られにくいと考えられた。

本研究期間に、若年性声帯溝症の研究
班代表として21年11月24日は朝日放送
系の「ビートたけしの家庭の医学」（視聴
率11%）、にて声帯溝症とその問題点に
関して、国民にわかりやすく説明した。ま
たそれに対する経済的な音声自己訓練
法に関し、2010年1月14日、テレビ朝日
スーパーモーニング（視聴率7%）で声帯
溝症と声の健康法について研究班代表
として解説し、その問題点と対策を国民
に向け発信している。まず試みるべき音
声自己訓練法を開発、DVDを作成し
ホームページに公開した。
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チトクロームＰ４５０オ
キシドレダクターゼ異
常症の实態把握と治
療指針作成

21 21
難治性疾患
克朋研究

深見　真紀

本研究は、POR異常症に関する世界で
はじめての大規模調査研究である。おも
な成果は以下の通りである。第一に、
POR異常症の頻度と臨床像が明確と
なった。第二に、POR残存活性が一部
の臨床症状の重症度を決定するが、他
の症状には影響しないことが見出され
た。また、本症の臨床症状の人種差が、
人種特異的変異の存在によって説明さ
れることが明らかとなった。第三に、本
症の遺伝子異常にさまざまな変異が含
まれることが明らかとなった。重要な点
として、サンガー法で同定困難な遺伝子
異常が存在することが見出された。

第一に、診断の手引きの作成と治療指
針案の作成は、POR異常症患者の早期
診断およびQOLの改善に貢献し、本症
のようなまれな疾患に対する医療の均
てん化に役立つと期待される。第二に、
本研究の知見は、POR異常症を含む性
分化疾患に対する集学的診療システム
の構築の基盤となる。

POR異常症診断の手引きを作成した。
また、治療指針確立のための基盤とな
る案を作成した。研究成果は、研究班
ホームページ、論文、国内外の学会にお
いて発表した。

現在、21水酸化酵素欠損症患者の早期
診断を目的として行なわれている新生
児マススクリーニングが、POR異常症患
者の同定に有効であることが明らかと
なった。今後、マススクリーニング陽性児
にPOR異常患者が占める割合の検討、
患児の内分泌データの集積により、現
行の新生児マススクリーニングの精度
向上が期待される。

本研究の成果は、国際学会における招
待講演を含む学会発表、論文、ホーム
ページで発表した。
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Ｐｒａｄｅｒ－Ｗｉｌｌｉ症候
群の实態把握と治療
指針の作成

21 21
難治性疾患
克朋研究

永井　敏郎

診断法確立の基盤整備：本症候群は基
本的に遺伝子解析で診断される。われ
われは、プラダーウイリ症候群適切な遺
伝子診断のフローチャートを作成し、ま
た、メチル化試験陰性患者がしばしば第
14染色体母親性ダイソミーを有すること
を見いだした。高齢出産と本症候群発
症の関連：今回詳細な遺伝的解析を行
うことで、母体高齢化が、ダウン症候群
同様、トリソミーレスキューによる本症候
群発症のリスク因子であることが明らか
となった。これは、高齢出産の注意を喚
起するものである。

全国病院医師を対象とする患者实態調
査：患者数、診断根拠、治療内容、合併
症などについて、全国实態調査を行い、
1,147名（男性604名、女性543名）の患
者を把握しえた。獨協医科大学越谷病
院小児科受診中の157名の患者データ
の解析：成長ホルモンが身長改善だけ
ではなく幅広い効果により生活の質自
体を向上させること、性ホルモンがほと
んど精神的な副作用無く安税に使用で
き、患者の自信獲得につながっているこ
と、インスリン治療が問題なく实施しうる
こと、向精神薬が一定の効果を有するこ
とが判明した。

特記すべきことなし。 特記すべきことなし。

全国患者会連合大会を10月に实施し、
患者会の全面的な協力体制のもとに、
567名を対象として、食生活、活動性、合
併症、治療内容とその効果および副作
用、生殖補助医療の有無など、多岐に
わたる詳細な調査を实施した。449名
（79.2％）から回答を得た。 
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高グリシン血症の患
者数把握と治療法開
発に関する研究

21 21
難治性疾患
克朋研究

呉　繁夫

１）タンデムマス試験による新生児スク
リーニングにおける血中グリシン濃度の
多数取得し、その濃度分布を明らかにし
た。２）遺伝子ノックアウト法により疾患
モデルマウスの作成を行い、その表現
型の解析を行った。その結果、ヒト高グ
リシン血症患児に似た脳形成異常を持
つことが明らかになり、本症のモデル動
物としての有用性が示された。３）薬剤
投与实験から本症に伴う脳形成以上の
背景には、葉酸代謝障害が存在する事
が示唆された。

最近、私どもは、非侵襲的な検査法であ
る、13Cグリシン呼気試験を開発し、遺
伝子検査の基盤となる変異スペクトラム
を明らかにした。今回、13Cグリシン呼気
試験と遺伝子検査を取り入れた診断指
針を作成し、高グリシン血症の診断を容
易にした。また、新生児の血中グリシン
濃度を多数取得し、その濃度分布を解
析することで、患者スクリーニングの基
礎データを収集した。更に、疾患モデル
マウスを作成し、有効な治療薬を検索す
るするシステムを確立した。

本症の確定診断には、従来肝生検によ
る酵素診断などの侵襲的な検査を必要
としていた。今回新たに作成した診断基
準では、非侵襲的な検査法である、13C
グリシン呼気試験や遺伝子検査を取り
入れた。13Cグリシン呼気試験は、安定
同位体13Cを含むグリシンを基質として
生体内でグリシン開裂反応を实施するも
ので、簡便かつ迅速な本症の酵素診断
が可能になる。また、遺伝子検査におい
て、通常のエクソン・シークエンス法では
見出せない大きな欠失変異が高頻度に
存在することを明らかにし、効率的な診
断確定を可能にした。

高グリシン血症は、新生児期に突然死
する可能性があり、従来の受診歴を基
にした調査では、患者实数の把握は困
難である。今回の研究は、タンデムマス
試験による新生児スクリーニング時に血
中グリシン濃度を検索することで、本症
患児の实数把握を試みている。新生児
突然死における本症の関与の有無を明
らかに出来る可能性がある。また、現在
有効な治療法が確立していないが、モデ
ルマウスを用いた有効な治療の評価シ
ステムの確立は、有効な治療法の開発
に向けての第一歩となる。

本症の生命予後、発達予後はともに非
常に悪い。現在、治療として脳内のグル
タミン酸受容体のひとつである、NMDA
受容体に対するアンタゴニストが治療に
用いられている。その一つとしてデキスト
ロメトロファンがよく用いられている。デ
キストロメトロファンは、短期予後を改善
する事が多いが、長期予後の改善は不
明のままである。今回の研究で、モデル
マウスの作成に成功し、治療法の評価
システムが確立した。この評価系の確立
は、有効な治療法の確立への第一歩と
期待される。
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脊柱変形由来の胸郭
不全症候群の实態調
査とその診断・治療
方針の検討

21 21
難治性疾患
克朋研究

川上　紀明

胸郭不全症候群という新しい疾患概念
は未だ広く知れ渡っておらず、引き起こ
す可能性の高い肋骨異常を伴う先天性
側弯症、高度側弯症、医原性側弯症な
どの各疾患における悪化因子やどのよ
うな疾患が予後不良であるのか明確で
はなかった。今回本症候群の原因疾患
の代表的疾患である肋骨異常を伴う側
弯にフォーカスをあててその自然経過と
悪化の危険因子を明らかにすることが
できた。今後の研究推進するための基
本的データとなり、さらなる研究の方向
付けができた。

胸郭不全症候群を引き起こす可能性の
ある代表的疾患である肋骨異常を伴う
先天性側弯症の自然経過にはその奇形
椎のタイプや特徴、肋骨異常のタイプや
難易、部位などから様々な状態があるこ
とがわかった。全く側弯の悪化しないも
のから、年4度以上で悪化する物まであ
り、その悪化因子として片側分節異常で
反対側に半椎を合併する混合型、広範
囲な片側肋骨癒合、幼尐児期の異常、
などがあることを報告した。

本研究は始まったばかりで、ガイドライ
ンや治療指針をたてるには未だ至って
いない。

胸郭不全症候群の疾患群の各特徴を把
握しておくことは本疾患で苦しむ小児の
患者を治療する上において大変重要な
ことである。早期の悪化進行するタイプ
を見極めることは一般的に困難である。
一部の疾患ではあるが、自然経過と悪
化因子を明らかにすることができた。こ
の結果をもとに早期治療の重要性をア
ピールでき、その生命予後を改善するこ
とが期待できる。

本研究はまだ始まったばかりといえるも
ので、今後、2010年7月のIMAST学会で
報告する予定である。
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難治性血管腫・血管
奇形についての調査
研究

21 21
難治性疾患
克朋研究

佐々木　了

1）合計約40のClinical Questionからなる
「血管腫・血管奇形診療ガイドライン」を
作成した。本年中に冊子を出版する予
定である。2）「難治性血管奇形診断基
準素案」を作成した。今後、疾患情報
データベースの蓄積により、平成23年度
内に精緻な診断基準を作成する予定で
ある。3）仮想サーバーを用いた症例一
元化登録管理（連結可能匿名化）を開
始した。4）血管病変の病理学的分子生
物学的解析の基盤整備を行った。

1）合計約40のClinical Questionからなる
「血管腫・血管奇形診療ガイドライン」を
作成した。本年中に冊子を出版する予
定である。2）「難治性血管奇形診断基
準素案」を作成した。今後、疾患情報
データベースの蓄積により、平成23年度
内に精緻な診断基準を作成する予定で
ある。3）仮想サーバーを用いた症例一
元化登録管理（連結可能匿名化）を開
始した。4）血管腫・血管奇形疾患の情
報ホームページの基盤整備を終えた。

「血管腫・血管奇形診療ガイドライン」を
作成した。合計約40のClinical Question
を作成し、1983年以降の国内外文献（和
文、英文）をもとに構造化抄録フォーム、
エビデンスレベル、推奨度や解説文など
からなるガイドラインを作成した。第53回
日本形成外科学会総会および第39回日
本IVR学会総会、Public Commentを経て
本年中に「ガイドライン(第1版)」を出版す
る予定である。

「難治性血管奇形診断基準素案」の作
成。血管奇形は一般に進行性で、その
臨床症状が軽微なものから重症のもの
まで多岐にわたる。重症の血管奇形患
者は現時点では医療費補助など行政的
援助がなく、難治性疾患としての基準整
備もない。本研究班内ではその重症度
分類と言える「難治性血管奇形診断基
準素案」を作成した。今後、次項の疾患
情報データベースの蓄積により、平成23
年度内に精緻な診断基準を作成する予
定である。

本研究の内容の一部が下記のマスコミ
にて報道された。<新聞>21年6月27日
北海道新聞 血管腫治療へ研究班  21
年6月29日 岐阜新聞 混合型血管奇形
「難病指定を」全国へ広がる声。厚生省
が研究費助成　国会議員連盟も発足。
21年7月14日 北海道医療新聞 血管腫
奇形　ガイドライン作成へ21年9年2日朝
日新聞 増える難病　足りぬ予算  <テレ
ビ>21年7月2日福島中央テレビ　ニュー
ス21年8月10日毎日放送「哲嗣の未来」
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フォン・ヒッペルリンド
ウ病の病態調査と診
断治療系確立の研究

21 21
難治性疾患
克朋研究

執印　太郎

1.希尐な優性遺伝性腫瘍好発疾患の
VHL病について本格的国内疫学調査で
病態が解明された。中枢神経系血管芽
腫、網膜血管腫、副腎褐色細胞腫、腎
細胞癌は若年発症、再発性、多発性
で、患者は各腫瘍の治療を一生の期間
で数回以上行い多くの障害を残してい
る。精神的QOLも低下している事が明ら
かとなった。2.専門家12名の合議で、
VHL病の診断と治療のガイドライン(案)
が作成された。これらの成果をネット、発
表、論文で国内に提示し、希尐疾患VHL
病患者の診断や治療の向上を図ること
ができる点に大きな意義がある。

希尐な優性遺伝性腫瘍好発疾患のVHL
病については国内の臨床病態調査がな
いため、専門医であっても治療方針が立
てられず、医師、患者ともに臨床的な指
標がなく治療成績も惨憺たるものであっ
た。今回、部分的に病態が解明され公
開されることにより医師、患者ともに貴
重な情報が得られた。又、国内の病態、
医療体制に即した診断治療のガイドライ
ン(案)が公開されることにより、それに基
づいて若年から経過観察、治療を行え
ることなり質の高い治療が行え、患者は
QOLの高い生活を送ることができる。こ
れらが期待される成果である。

希尐な優性遺伝性腫瘍好発疾患のVHL
病については国内の臨床病態調査がな
いため、専門医でも治療方針が立てら
れず、医師、患者ともに困難な状況で治
療成績も悲惨なものであった。我々は国
内の病態、医療体制に即したVHL病の
診断治療のガイドラインを作成した。そ
れに基づいて若年から経過観察、治療
を行うことができる。希尐性難治疾患の
医療に貢献でき本ガイドラインの社会的
意義は大きい。我々は評価委員、各学
会の専門医に評価をうけて、VHL病の診
断治療、経過観察の本ガイドラインをよ
り質の高いものに引き上げていく。

該当なし

四国家族性腫瘍シンポジウムを21年11
月28日に香川県高松市で開催し、VHL
病と家族性内分泌線腫について、専門
医、一般医に説明し啓発活動を行った。

0 11 0 0 3 1 0 0 0

Ｃａｌｃｉｐｈｙｌａｘｉｓの診
断・治療に関わる調
査・研究

21 21
難治性疾患
克朋研究

林　松彦

Calciphylaxisは、慢性血液透析患者を
中心として生じる多発性皮膚潰瘍を主
病巣として、敗血症などを併発して、極
めて死亡率が高い難治性疾患として知
られている、その本邦での实態の調査、
成因解明、治療法開発を目的として、研
究を行った。その結果、疾患の認知率
は40%程度に止まること、慢性透析患者
での発症率は年間２人/10万人と欧米
に比べて極めて低いことが初めて明ら
かとなった。さらに、収集した臨床情報を
詳細に解析し、診断規準案を作成して
全国透析施設、日本皮膚科学会認定教
育施設に配布した。

これまで、本邦での实態が全く不明で
あったcalciphylaxisの発症率、臨床像が
初めて明らかとなり、その診断規準案を
作成し、全国に配布することができた。こ
の結果、疾患の認知度が高まり、今後
calciphylaxisが正しく診断され、治療法
の開発へとつなげることが可能となるこ
とが推察される。

全国調査結果より策定した診断規準案
概要版を示す。臨床症状２項目と皮膚
病理所見を満たす場合、または臨床症
状３項目を満たす場合臨床症状１　透析
中、または糸球体濾過率15 ml/min以下
２　周囲に有痚性紫斑をともなう、複数
の皮膚有痚性難治性潰瘍。３　体幹部、
上腕、前腕、大腻、下腻、陰茎に発症す
る、周囲に有痚性紫斑をともなう皮膚有
痚性難治性潰瘍。皮膚病理所見皮膚の
壊死・潰瘍形成、皮下脂肪組織・真皮の
小中動脈中膜・内弾性板側を中心とした
石灰化、浮腫性内膜肥厚による内腔の
同心円状狭窄所見

非常に稀尐な疾患であることが示され、
今後、治療方針策定など、厚生行政面
での対応が必要であることが示唆され
る。

2010年内に学会報告を含め、公開シン
ポジウムを予定している。

0 0 0 0 0 0 0 0 0
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日本人における新生
児糖尿病発症原因遺
伝子異常の实態把握
および遺伝子変異部
位による薬効変化に
関する検討

21 21
難治性疾患
克朋研究

稲垣　暢也

全国主要病院956施設に新生児糖尿病
患者に関するアンケート調査を行い、日
本人新生児糖尿病の発症頻度は従来
推定より高頻度である可能性を示唆す
る結果を得た。新生児糖尿病の発症原
因遺伝子に関して検討し、Kir6.2遺伝子
異常が高頻度に認められること、遺伝
子変異部位により治療薬反応性が変化
すること、in vitro機能解析により治療薬
反応性の事前評価が可能であることが
示唆された。本成果は、発症原因および
頻度が詳細不明な希尐疾患である新生
児糖尿病の日本人における貴重な知見
であると考えられる。

日本人新生児糖尿病の発症原因遺伝
子および遺伝子異常に起因する薬効変
化に関して検討した。Kir6.2遺伝子異常
が高頻度に認められること、多くは経口
血糖降下薬（SU薬）に対する反応性が
残存すること、遺伝子変異部位により治
療薬反応性が変化すること、一部の症
例ではin vitro機能解析による薬効事前
評価が可能であることが示唆された。本
成果は、従来までインスリン療法が必須
とされてきた本疾患において、経口薬に
よる治療の可能性および処方前薬効評
価の可能性を示唆する臨床的にも有意
義な知見であると考えられる。

特記事項なし。 特記事項なし。 特記事項なし。 0 10 0 0 10 2 0 0 0

低フォスファターゼ症
の個別最適治療に向
けた基礎的・臨床的
検討

21 21
難治性疾患
克朋研究

大薗　惠一

次世代治療法の開発を試みている。一
つは遺伝子治療であり、ALPノックアウト
マウスにおける効果を検討したところ、
体重増加不良、けいれんなどが改善し
た。もう一つはiPS細胞を用いて変異遺
伝子を修復し、患者に戻す方法で、山中
４因子を、ヒト線維芽細胞に導入するこ
とによりiPS細胞を作製した。さらに、本
症の治療に用いることができるよう改善
していく予定である。また、本症の診断、
治療効果判定への活用を目的として、
ALPの自然基質である無機ピロリン酸
（PPi）の定量法を確立した。

小児科医・産科医にアンケート調査を行
い、合計24名の患者の存在が確認され
た。胎児期発症した例が１５名と過半数
を占めた。論文発表した胎児・新生児期
発症良性型以外に、従来の致死型に相
当すると考えられる重度の骨変形・低石
灰化例でも、呼吸管理の進歩により、長
期生存している例があることが判明し
た。歯科大学へのアンケートでは16名が
登録された。患者の实態把握に役立つ
ものと考えられる。

歯の症状を取り入れた診断管理指針
（案）を作成した。主症状　1. 骨石灰化
障害　骨卖純X線所見として骨の低石灰
化、長管骨の変形、くる病様の骨幹端不
整像　2. 乳歯の早期脱落（４歳未満の
脱落）、主検査所見　1. 血清アルカリ
フォスファターゼ(ALP)値が低い（年齢別
の正常値に注意）に参考所見を組み合
わせ、診断に困った場合は、本班研究
事務局を相談窓口とした。

具体的にはなし。今後、酵素補充療法
の日本への導入の際には、行政との連
携が大切となる。

平成２１年１０月大阪で、患者会むけに、
骨疾患に関するセミナーを開いた。この
セミナーの様子は、患者会のホーム
ページでも紹介された。

0 1 0 3 13 4 2 0 0

シャルコー・マリー・
トゥース病の診断・治
療・ケアに関する研究

21 21
難治性疾患
克朋研究

中川　正法

シャルコー・マリー・トゥース（Charcot-
Marie-Tooth：CMT）病の治療、ケアに関
する研究、療養環境、最新医療技術な
どに関する情報を速やかに医療関係
者、CMT患者に知らせるシステムづくり
を主な目的として研究を行った。CMTの
分子疫学に関しては、「ニュ－ロパチ－
の病態解明に関する研究（高嶋博班
長）」と連携して行った。本研究により、
CMT研究の発展とCMT患者の診療環境
の向上に寄与したと考える。

CMT患者の現状に関するアンケート調
査、ホームページの作成、市民公開講
座、診断・治療・療養マニュアルの作成、
分子疫学、相談活動に取り組んだ。实
態調査では540人（男性53.7%）のCMT患
者が244施設で診療されていた。ADLに
関しては、58%が杖なし歩行、22%が杖歩
行、19%が車椅子使用、1%が寝たきりで
あった。CMT患者の31.4%が短下肢装
具、1.3%が長下肢装具を使用していた。
呼吸補助を受けている患者は1.1%で
あった。診療間隔は平均3.69カ月/回で
あった。

研究分担者、研究協力者と分担して作
成した。CMTの患者を尐なくとも１人以
上診療されている施設、あるいは大学
病院神経内科・小児科関連施設で、本
マニュアルへの記載に同意いただいた
施設のリストを掲載した。

本研究班のホームページ
（http://www.cmt-
japan.com/index.html）を作成し情報の
公開を行った。

平成22年2月21日（日）に東京ステーショ
ンコンファレンス6階605号审で公開講座
を開催した。CMT患者家族50名以上の
参加を得た。本研究の一部を国立精神・
神経センター主催の平成21年度神経班
市民公開講座（平成22年2月6日（土）
新宿住友ホール）にて発表した。

0 0 0 0 1 0 0 0 1

乳幼児破局てんかん
の实態と診療指針に
関する研究

21 21
難治性疾患
克朋研究

大槻　泰介

本研究は、乳幼児破局てんかんの患者
数・治療实態・予後の調査及び世界的
な研究状況の調査を通じ、診断と内科・
外科治療に関する指針を作成するもの
である。初年度は我が国における乳幼
児破局てんかんの患者数と診療实態調
査を中心に研究を行ない、その結果我
が国における乳幼児破局てんかんの有
病率は最重症例が0.38/1000、予備群
を含めると0.74/1,000と推定され、我が
国の6 歳未満の人口 における乳幼児
破局てんかんの症例数は、最重症例が
2500 人、予備群を含めると4800 人と推
定された。

初年度の研究より、乳幼児破局てんか
んの病因は、脳形成異常など外科治療
対象例が多くを占めることが分かった
が、一方我が国のてんかんの外科治療
に関する全国調査では、疫学研究によ
り推定される乳幼児破局てんかん患者
の 1.0?1.9%のみが外科治療を受けてい
るにすぎない实態が明らかとなった。本
邦のてんかん外科手術件数は人口あた
りでは英国・韓国の半分にすぎず、外科
治療適応症例の多くが適切な診断と治
療を受けられない状況が指摘されてい
るが、乳幼児てんかんでも同様の傾向
である可能性が示された。

初年度は、診断および治療指針に関連
した文献調査を行ない、エビデンスレベ
ルを検討することで推奨度を検証した。
しかし乳幼児破局てんかんにおいては、
画像診断、遺伝子診断、薬物治療及び
外科治療などに関し、未だ十分な調査
が行われていないのが实態であり、本
研究班で今後診療の实態と治療予後に
関する調査を行ない、その結果を基に、
乳幼児破局てんかんの診療指針を作成
することが必要と考えられた。平成
22?23年度において多施設予後調査を
行い、その結果を踏まえ外科治療を含
む診断・治療ガイドラインを完成する予
定である。

乳幼児破局てんかんは、全国で5000例
程の稀尐疾患であり、重篤な予後を呈
するにも係わらずその診療实態と治療
予後に関する十分な調査が行われてい
ないことが明らかとなった。今後この重
篤な稀尐疾患に対する診療指針を確立
する為に、これまでの实績をもとに東ア
ジア地区を含む国際多施設共同研究を
開始する。本研究の成果により、重篤な
発達障害に至る小児難治性てんかん患
者が減尐し患者・家族の負担が軽減す
るとともに、外科治療による発作の完治
と患児の将来的な生活の自立による社
会経済学的効果が期待できる。

平成24年度に、乳幼児破局てんかんに
関する国際シンポジウムを国際てんか
ん学会の支援の基に主任研究者が開
催することが予定されている。

9 30 49 3 51 25 0 3 11
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リポジストロフィーとミ
オパチーを合併する
新規遺伝性疾患につ
いての疾患概念の確
立と治療法の開発に
向けた研究

21 21
難治性疾患
克朋研究

林　由起子

PTRF (cavin) はカベオラの主要構成タ
ンパク質で、その欠損はミオパチーとリ
ポジストロフィーを合併するcavinopathy
の原因となる。我々による本疾患の報
告後、cavinには4つのファミリータンパク
質が存在することが明らかになった。
我々も含め複数の靴グループにより
Cavin ファミリーが組織特異的に様々な
組み合わせで発現し、カベオラの形成、
カベオリンの安定化およびその機能に
深く関わっていることを明らかにしてい
る。

本研究では、cavinopathyの頻度ならび
に臨床的特徴を明らかにすることを目的
に全国規模の調査（約25,000人）を行っ
た。その結果、新規に3症例が見いださ
れたが頻度は極めて低いことが明らかと
なった。臨床的には筋ジストロフィーとリ
ポジストロフィーの他、平滑筋障害、関
節異常、ホルモン異常、易感染性、不整
脈を高率に認め、突然死がしばしば認
められることを明らかにした。

本疾患は極めて稀であり、ガイドライン
等の作製には患者数が尐なすぎ、可能
ではなかったが、現在のところ筋ジスト
ロフィーとリポジストロフィーは全例に認
められている。今後症例の集積を重ね
ていくことで、合併症も含めた頻度を明
らかにし、診断の指針の作製を進める
予定である。

尐数ではあるが本疾患のこれまでの情
報から、約20％に突然死が認められる
ことが明らかになった。不整脈の合併も
しばしばあり、臨床経過を注意深く観察
していく必要があることを明らかにした。

・21年8月10日付け Science Daily（英
文）に本疾患の紹介記事が掲載された。
・21年9月14日付けFaculty of 1000
Biology（英文）に本疾患の論文が選出さ
れ、紹介された。

0 0 0 0 2 4 0 0 0

両側性蝸牛神経形成
不全症の治療指針の
確立

21 21
難治性疾患
克朋研究

松永　達雄

まず、蝸牛神経形成不全症には内耳奇
形が高頻度で合併することが明らかと
なった。日本人では初めての知見であ
り、また海外の報告より合併頻度が高い
可能性が示された。次に、尐数例である
が内耳奇形を伴わない難聴症例におい
ても本症が診断された。このことより、言
語発達が困難な小児難聴の一部の症
例の原因に、蝸牛神経形成不全症があ
ることが示された。これらの成果は国内
の学会および聴覚医学専門誌に掲載さ
れ大きな反響があった。

特に内耳奇形を伴う症候群性難聴では
両側蝸牛神経形成不全症の診断を念頭
に置いて画像評価を行うことが重要であ
り、本症の治療においても補聴器、人工
内耳の有効例が明らかになった。内耳
性難聴と比較して効果は緩徐であるが、
使用前と比べると確实に聴覚の向上が
認められた。また、発音の明瞭化にも効
果を確認できて、早期診断により個別の
病態に適した言語訓練が促進されること
が示された。これらはアジア人では初め
ての研究成果である。

これまで作成されていなかった両側性蝸
牛神経形成不全症の治療ガイドライン
への提言を作成した。通常の先天性難
聴と同様にまず補聴器による聴覚およ
び言語発達を評価して、有効の場合は
継続し、効果が得られない場合は人工
内耳の適応を検討する。内耳MRI検査で
蝸牛神経欠損であっても細い蝸牛神経
が残存している可能性があり、小児では
細い蝸牛神経でも言語発達を得られる
可能性があるため、人工内耳の適応は
補聴器による音への反応で判断する点
の重要性を根拠を持って記せた。

今後、両側性蝸牛神経形成不全症の診
療ガイドラインを学会等で作成する際
に、本研究成果が重要な資料となる。本
研究成果で本症の難聴児の言語発達
が促進され、社会参加の機会が増える
ことは、社会生産性の活性化と、障害者
援助に必要な社会的経費の減尐につな
がる。子どもの難聴の見通しが不明であ
ると、親は不安で多数の医療機関で過
剰な検査を受ける場合も多い。本症の
治療の適正な説明が可能となれば、そ
のような過剰な医療費を減らすことがで
きる。

両側性蝸牛神経形成不全症の発症時
期、蝸牛神経管狭窄、平衡機能障害、
特定の症候群との合併という臨床的特
徴別にサブタイプ分類を提唱した。この
ような病態に則したサブタイプ分類する
ことで、より効果の高い診療が促進され
る。また、優性遺伝性視神経萎縮では
本症と平衡障害を合併することを発見し
た。本症に対する組織的な取り組みは
我々が初めてであり、わが国の小児難
聴診療をリードする形に発展している。

5 3 7 2 11 2 0 0 3

わが国初の周産期心
筋症の全国後方視
的・前方視的症例調
査に関する研究

21 21
難治性疾患
克朋研究

神谷　千津子

わが国初の全国調査による102症例の
解析から、①初診時の血清BNP値が著
明に上昇しており、95％の患者で
100pg/ml以上であった。②高血圧非合
併例では、合併例に比して心機能回復
が不良であった(発症10ヶ月後心臓エ
コー左审駆出率の正常回復率は、非合
併例56％ vs. 合併例 70%）。③妊娠中の
心不全発症例では、胎児予後も不良で
あった（子宮内胎児死亡3例、子宮内発
育遅延2例）。これらは世界的にも未報
告な事項であり、診療治療指針の作成
の基盤となるばかりか、病因にも迫る重
要な結果である。

全国調査結果では、初診医の75％が、
普段心不全治療に携わっていない産科
医もしくは一般内科医であった。一方、
早期発見早期治療が予後改善につなが
る可能性があり、初診時の診断率の向
上が重要である。そこで、疾患概念とと
もに、調査結果により判明した三大初発
症状が呼吸困難、咳、浮腫であること、
血清BNP値が簡便な診断ツールになり
うること、35歳以上の高血圧合併妊婦に
もっとも多いことなどの周知が、初診時
の診断率向上に繋がるであろう。

周産期心筋症は妊娠の最終月から産褥
5か月間に心不全を発症すると1970年
代に発表されたが、妊娠中期以降に心
不全を発症した患者の背景・予後などが
古典的な定義に当てはまる患者と同等
であるとの報告が2005年に米国からな
された。また、高血圧合併例を心筋症に
加えるかどうかも意見が分かれており、
世界的にも、診断基準すら定まっていな
いのが現状である。その上で、米国の結
果を裏付けるとともに、高血圧合併の有
無で心機能予後が異なるという本研究
成果は多大な意義を持ち、今後の診断
ガイドラインの基盤となろう。

本研究成果より、心機能低下が重症化
する前に初診した患者では慢性期予後
が良いことが判明し、早期発見早期治
療が予後改善の鍵を握ることが示唆さ
れた。そこで、疾患概念の普及は本疾患
予後に大きな影響を持つと考え、医療従
事者に加え、広く一般にも疾患が知られ
るようその周知・啓蒙に努めた。また、本
研究により、両科横断的な専門知識や
診療能力を持つようなスペシャリストを
養成するための基盤を形成できたと思
われる。

■朝日新聞掲載平成21年8月2日「周産
期心筋症2万人に1人」平成21年9月8日
から20日“患者を生きる”シリーズ全12
回（NO.1063-1074掲載）■メディカルトリ
ビューンVol.43　No.7掲載

0 0 8 1 4 1 0 0 1

高ＩｇＤ症候群に対す
る細胞分子生物学的
手法を駆使した診療
基盤技術の開発

21 21
難治性疾患
克朋研究

平家　俊男

本邦における高IgD症候群の实態を調
査する、２）尿中メバロン酸測定・MK活
性測定の系を確立することにより確实
且つ迅速な診断体制を整える、３）日本
での臨床的な特徴、プロフィールを提供
する、の３点について進展を得た。その
結果、確定診断例９例、疑診例７例と集
計された。これらの診断例について、２）
尿中メバロン酸測定・MK活性測定を
もって未確認の症例もあり、確定診断
例、疑診例について、再評価をおこなっ
ている。

高IgD症候群は、世界で１００例以上が
報告されているのに対し、日本では平成
２０年度末で疑い２症例が報告されてい
るのみであった。今回、本研究助成によ
る調査により、検索途中ではあるが確定
診断例９例、疑診例７例の集計結果を
得た。この症例数は、従来の調査からは
到達しえない数であり、日本にも高IgD症
候群が存在することが証明されたという
面で、学術的にも社会的にも意義深いも
のである

確定診断例７症例のうち５症例について
は、我々の研究审にて尿中メバロン酸
測定・MK活性測定を行い、確認済みで
ある。その結果、１）ほとんどの症例の血
清IgD値が、欧米人と異なり正常範囲内
に留まる、２）欧米人では高率に認めら
れる消化器症状、関節炎、皮疹の発症
頻度が低い、など、日本の高IgD症候群
に特有な所見が存在することが上げら
れ、日本人に適した診断に至るガイドラ
インを作成中である。

京都大学医学部小児科学教审におい
て、原因不明の周期性発熱疾患の遺伝
子検査を、網羅的に施行していることが
全国に知られるようになってきており、検
体集積が積極的に行える状況にある。
平成２１年度は２００余症例の、周期性
発熱症例の検査依頼を受けるまでに
なってきている。今後、容易にヒットする
ホームページの作成、学会・研究会での
発表等を通して、更なる疾患の集積に
努め、本疾患の認知を徹底する。

日本小児科学会学術集会、日本小児感
染症学会、日本小児リウマチ学会、日本
リウマチ学会をはじめ、多くの研究会に
おいて、本疾患について、啓蒙に努めた

24 93 42 11 194 57 2 0 2
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Ｃｒｙｏｐｙｒｉｎ－ａｓｓｏｃｉ
ａｔｅｄ　ｐｅｒｉｏｄｉｃ　ｓｙｎ
ｄｒｏｍｅ（ＣＡＰＳ）に対
する細胞分子生物学
的手法を用いた診療
基盤技術の開発

21 21
難治性疾患
克朋研究

中畑　龍俊

通常の遺伝子解析ではNLRP3遺伝子
変異を認めないCAPS症例での潜在性
NLRP3遺伝子モザイクの重要性を全世
界からの症例集積で確認した。遺伝性
疾患において潜在性体細胞モザイクの
関与を証明し得た貴重な１例となった。
またNLRP3遺伝子異常以外のCAPS原
因遺伝子探索を行う症例の選別を可能
とした。さらにNLRP3体細胞モザイクか
ら疾患特定的iPS細胞を作成し、変異特
異的機能変化の網羅的な探索系を確立
し、疾患特異的マーカーによる診断補
助、治療薬探索の基盤を作った。

CAPS全国アンケートにて、歩行障害２
９％、難聴７６％、発達遅滞３５％を認
め、重篤な臓器障害が高頻度に存在す
る事が判明した。抗IL-1療法であるアナ
キンラは全例で著効し、抗IL-1製剤の本
邦への早期導入が必要と考えられた。
最重症のCINCA症候群の診断において
潜在性NLRP3体細胞モザイクの有無を
検討することにより、約１５％の症例の
遺伝子診断確定を可能とすることができ
ることが判明した。

CAPSの治療において、アナキンラは全
例で著効を示し、抗IL-1療法の有効性
が確認された。今回治療効果が確認さ
れたアナキンラもしくは現在本邦にて
CAPSに対して治験が進行しているカナ
キヌマブをCAPS治療における基本治療
薬とする事を提案する。また診断ガイド
ラインにおいて通常の遺伝子解析にお
いてNLRP3変異陰性CAPSに対して
NLRP3体細胞モザイクの検討を加える
事を提案する。

特になし 特になし 10 32 15 0 35 7 3 0 1

コレステリルエステル
転送蛋白欠損症の病
態把握のための疫学
研究

21 21
難治性疾患
克朋研究

平野　賢一

コレステリルエステル転送蛋白 (CETP)
欠損症は、我が国、固有の脂質代謝異
常症であり、著明な高ＨＤＬ血症をきた
す。本症の病態については、長寿症候
群説、全く逆に、動脈硬化惹起説などあ
り、明らかでない。今回の検討でも、心
血管病や脳卒中を発症している症例、
全く認めない症例が存在し、その病態は
多様であると考えられた。以上より、結
論を導くためには、より多くの症例を登
録して観察する前向き研究が必要であ
ると思われる。

今回、ＣＥＴＰ欠損症の集積する地域を
含む秋田県大仙市において、高ＨＤＬ検
診を实施した。この地域においては、ＣＥ
ＴＰ欠損に起因する高ＨＤＬ血症では、Ｃ
ＥＴＰ欠損に起因しない高ＨＤＬ血症に比
し、心疾患、脳卒中の有病率が高いと考
えられた。尐なくとも本地域においては、
著明な高ＨＤＬ血症を見た場合には、心
疾患や脳卒中など動脈硬化性疾患の存
在を念頭において、診療にあたる必要
があると思われる。

とくになし。 とくになし とくになし。 0 0 1 1 0 0 0 0 0

A1agille症候群など遺
伝性胆汁うっ滞性疾
患の診断ガイドライン
作成、实態調査並び
に生体資料のバンク
化

21 21
難治性疾患
克朋研究

須磨崎　亮

 アラジール症候群について、全国疫学
調査、診断基準案の策定、遺伝子診断
法の改良、長期予後の検討を行った。さ
らに、本症と類縁の遺伝性胆汁うっ滞性
疾患である進行性家族性肝内胆汁うっ
滞症１?３型や多種類の先天性胆汁酸
代謝異常症について、これらの病気を
正確に診断できる検査法（簡便な遺伝
子診断法、免疫病理学的診断法、尿中
胆汁酸分析）を開発した。

 アラジール症候群の診断法や患者さん
の抱える医療上の問題点について、全
国調査を行った。大部分の症例が臨床
病理所見によって診断されており、遺伝
子診断のみによるものは7%、両方法を
併用している症例は9%であった。胆汁
うっ滞と心・肺血管奇形、発達遅延が主
要な問題であり、日本では米国で問題と
なっている脳血管障害の報告は２例
（1.8%）と尐数に留まっていた。尐数例で
長期予後も検討できた。合併症の長期
治療ができれば、その結果は必ずしも
悪くない症例も多いことが示唆された。

 アラジール症候群の診断基準（案）が
作定された。本症は肝内胆管の減尐と
いう肝病理所見と特異な臨床症状を伴う
症候群として提唱されたが、その後、病
気の原因遺伝子が同定され、遺伝学的
知見も含めた診断基準が求められてい
た。新たな診断基準（案）では、本症を典
型例、非典型例、変異アリルを有するが
症状の乏しい不完全浸透例に分けて、
各々について診断方法を示した。典型
例は従来の診断基準と同一内容であ
る。近年導入された遺伝的診断法を用
いて非典型例や不完全浸透例を診断す
る基準を明らかにした。

 アラジール症候群の患者数やその分布
は、従来は不明であった。本研究班に
よって实施された全国調査によって、患
者数は全国で150?200名程度と推計さ
れた。しかし、都道府県別にみると、そ
の分布は大きく偏在していた。また、日
本肝移植研究会の登録では、平成20年
までに本症患者59名に肝移植が实施さ
れていた。従ってアラジール症候群で肝
移植の必要な割合は、約１／３と推定さ
れた。

 マスコミに取り上げられたことはなかっ
た。 稀尐疾患であり、専門家以外に正
確な診断の困難な「アラジール症候群及
びその類縁の遺伝性胆汁うっ滞性疾
患」の診断が、本研究班の成果によって
容易になった。そこで、これらの成果を
全国の医療機関に周知して利用しても
らえるために、一般医師向けの診断支
援のためのウェブサイトを作成した。ま
た、そのサイトには、患者さんの支援の
ための各種情報を盛り込んだ。

0 4 3 0 0 0 0 0 0

自己貧食空胞性ミオ
パチーの疾患概念確
立と診断基準作成の
ための研究

21 21
難治性疾患
克朋研究

杉江　和馬

自己貪食空胞性ミオパチー（AVM）は、
本研究班の研究代表者のグループがこ
れまで先駆的研究を行い臨床病型を明
らかにしてきた稀尐な筋疾患である。日
本人の罹患が最も多く、我々の研究施
設（国立精神・神経センター）に保管され
るAVMの検体数は世界で最も多い。今
回、この有利な条件を最大限に活用し
て、その先駆的研究を行っている本研
究班が、AVMの疾患概念を確立して診
断基準を作成したことは、今後のAVMの
診療および治療法開発に向けての研究
において、国際的にも社会的意義があ
り大きな責務を果たした。

AVMは、筋病理学的に筋鞘膜の性質を
有する極めて特異な自己貪食空胞を有
する稀尐な筋疾患である。AVMには、
Danon病やXMEA（過剰自己貪食を伴うX
連鎖性ミオパチー）など様々な臨床病型
がある。いずれも身体障害度は重度だ
が、臨床病型により発症年齢や生命予
後は大きく異なり疾患概念は未確立で
あった。今回の研究で、AVMの疾患概
念確立に向けて診断基準作成を行った
ことは、AVMの正確な診断と適切な治療
遂行、他疾患の鑑別に必要不可欠であ
り今後の診療に有意義であった。

AVM患者の臨床情報の解析を行って、
各臨床病態を明らかにした。本研究班で
得られた臨床的・病理学的・遺伝学的な
研究成果から、必要な診断基準項目を
選定して、AVMの代表疾患であるDanon
病とXMEAの診断基準を作成した。ま
た、他の臨床病型の原因遺伝子は未確
立だが、臨床的病理学的所見を中心に
導入して診断基準を作成した。今後のさ
らなる臨床情報の蓄積から、感度・特異
度ともに高い診断基準を確立させたい。

患者に及ぼす波及効果としては、根本
治療が困難な現在において、疾患の病
態を把握し対症療法を行い長期予後を
予測することが可能となり、患者の生活
の質の点で極めて有意義であった。ま
た、医療関係者に広く疾患を周知するこ
とで、早期から適切な治療やケアの提
供、社会環境の整備が可能となる。さら
に、医療経済上も、保健行政上も、長期
間の療養生活での種々の合併症対策
や定期検査が、周囲からの適切な介入
の下で行えることが予想される。

稀尐疾患であるためこれまで原因や治
療法は全く未確立であったが、これまで
の研究成果からオートファジー機構の関
与が示唆されている。オートファジーは、
生体の全細胞が備えている重要なタン
パク質分解機構であり、飢餓や感染、悪
性腫瘍の他、様々な病態で重要な役割
を果たしている。筋組織でのオートファ
ジーの解明がなされれば、本疾患だけ
でなく、全身の普遍的なオートファジー
の解明につながり、様々な病態の治療
に結びつく可能性があり、この点では社
会的貢献度は絶大であると予想される。

1 6 0 0 3 2 0 0 0
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先天性赤芽球癆
（Diamond Blackfan貧
血）の効果的診断法
の確立に関する研究

21 21
難治性疾患
克朋研究

伊藤　悦朗

本邦のDBA45家系の臨床検体の遺伝
子解析を行った。既知のRP遺伝子変異
を29％に認め、RPS19、 RPL5、
RPL11、RPS17 遺伝子変異が、それぞ
れ6例（13%）、4例（9%）、2例（4%）および1
例（2%）で検出された。一方、RPS24 、
RPL35aおよびRPS14には変異を認めな
かった。本邦のDBA患者におけるRP遺
伝子変異の頻度は29％であり、欧米の
約50％よりも低いことが初めて明らかと
なった。

DBA患者の約半数が何らかの身体的異
常を合併しており、全体としては欧米と
ほぼ同様の頻度であった。しかし、
RPS19あるいはRPL5の変異をもつ患者
の全例で何らかの身体的異常がみら
れ、身体的異常を高率に合併する変異
であることが示唆された。拇指の異常を
認めた6例全例がRPS19あるいはRPL5
変異、口蓋裂を認めた3例のうち2例が
RPL5変異をもっていたことは、特定の遺
伝子変異と臨床像との関連を示唆する
ものであった。

本年度の研究結果に加え、日本小児血
液学会がこれまでに収集したDBAの疫
学データと海外からの報告を参考にし
て、軽症例を含むDBAの診断基準案を
作成した。この診断基準案を含む診断
の手引きを添えて、全国の小児科専門
医研修施設（520施設）および小児血液
学会評議員（150名）を対象に、2000年1
月以降に把握された症例について1次疫
学調査を行った。その結果、539施設か
ら回答が得られ、132例のDBA症例の報
告があった。来年度以降さらに詳細に２
次調査を行う予定である。

DBAは軽症例から最重症例まで広範囲
な病像を示すことから、臨床所見のみで
診断することは容易ではない。診断は各
施設に任されていたが、必ずしも正確な
診断が行われていなかった。平成21年
度は、中央診断を伴うDBA登録システム
を確立し、4例のDBAが登録された。全
国レベルでのスクリーニングから確定診
断にいたるシステムの整備が進んだこと
で、発症頻度をはじめ原因遺伝子、病型
分布などの疫学事項を高い精度で把握
することが可能となり、その社会的意義
はきわめて高いと思われる。

欧米ではDBAの登録制度が確立し、検
体保存やそれを用いた疾患の研究が行
われている。特に北米のDBA登録制度
は充实しており、米国とカナダの患者登
録数は600名以上にのぼる。これに対し
て、日本ではこのような登録制度はなく、
本疾患に対する研究は著しく遅れてい
た。本研究班が中心となり、永続的な制
度としての「日本DBA登録制度」の確立
を目指したい。これは、DBAの患者の支
援やDBAの臨床および基礎研究を行う
ための基盤になり、国際貢献にも繋がる
と思われる。
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わが国におけるX連
鎖α サラセミア・精神
遅滞(ATR-X)症候群
の診断基準・診療指
針の作成および医
療・患者間の情報
ネットワークの確立
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和田　敬仁

精神遅滞(MR: mental retardation)は、
全人口の約1-３%でみとめる、非常に頻
度の高い病態であり、科学的な根拠に
基づいた治療あるいは療育のために
は、その病態解明は他の疾患同様に必
須である。本研究は、X連鎖精神遅滞に
おけるATR-X症候群の重要性を示すと
ともに、臨床研究および基礎研究を推
進するための基盤整備を行った。世界
的に約200名が診断されているが、その
うち約60名が日本人症例であり、世界に
おけるわが国のATR-X研究の重要性が
示された。

本研究では、ATR-X症候群の日本人症
例45家系56名で分子遺伝学的解析が
行われ、その臨床情報が集積された。
神奈川県立こども医療センターにおける
Down症候群症例との比較から、ATR-X
症候群の発症頻度は男児5.8-7.3万人と
推定し、日本国内では年間10名前後の
症例が発症していると予想された。これ
により、診断されていない症例が多数存
在することが明らかになり、ATR-X症候
群が疾患として認知されていない可能性
が明らかにされた。

本研究において、臨床的および分子遺
伝学的にATR-X症候群と診断された日
本人症例45家系56名の臨床情報をもと
に、診断基準および診断のためのフ
ローチャートを作成した。診断基準は、
必発症状・所見（＞90％以上、5つ揃え
ばATR-X症候群を疑う所見）5項目と、
高頻度（50％）、あるいはしばしば（50％
以下）認める症状・所見、その他の参考
所見、および、除外診断、鑑別診断の項
目からなる。本診断基準は試案であり、
平成２２年度以降、その妥当性を臨床現
場で検討していく。

ATR-X症候群の発症頻度は、Down 症
候群の約1/145であり、稀尐疾患である
が、遺伝子診断能力の向上やATR-X症
候群の周知により、今後、発症頻度が
上向きに修正されることが予想される。
ATR-X症候群は精神遅滞が重度であ
り、また、その臨床症状は多彩であり、
関連臨床科も他領域に及ぶため、患者・
及びご家族の負担は小さくない。医療的
及び経済的な支援の基盤整備のために
は、症例の登録制度は必須であり、本
研究は、稀尐疾患に対する小児専門医
療機関への分子遺伝学的診断および臨
床症状の集約の重要性を示した。

患者・ご家族に対する情報提供のため
に、ATR-X症候群ネットワークジャパン
を神奈川県立こども医療センター内に設
立し、ホームページを開設した。また、
「第１回ATR-X症候群　患者さんに関わ
る皆さんのための勉強会（平成２２年2
月）」を開催した。患者およびご家族１５
家族を中心に総勢６０名が集まり、ご家
族同士の情報の共有は、情報不足も一
因となる精神的な孤立を軽減するのに
大きな役割を果たしていることが示され
た。本研究は、稀尐疾患の患者及びご
家族に対する小児専門医療機関のあり
方を示すものである。
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松本　直通

全身型若年性特発性関節炎（JIA）の遺
伝的要因を探るため高密度SNPアレー
を用いてゲノムのCopy Number
Variation (CNV)異常探索を行い、1例に
於いて免疫系で重要な遺伝子Xの遺伝
子内欠失を同定した。この遺伝子は他
の炎症性疾患の責任遺伝子として認識
されているが、この遺伝子の変異解析を
全身型JIA 49例に対して行ったが新た
な変異は同定されなかった。しかし遺伝
子Xの病的意義について新たな知見を
提供する研究となった。

全身型JIA50例を対象にした初めての
CNV解析であり、疾患の本態解明に至
る新たな発見が期待される。既に常染
色体に両親に認めない新規の重複型の
CNVの同定など成果も着实に出ておりこ
れらの異常CNV内に存在する責任候補
遺伝子の中からJIAの疾患本態の解明
に至る分子の発見が期待される。分子
が同定されれば分子異常群を集約して
臨床像の解明が可能である。

既に診断指針・治療指針は発表されて
おり本研究班で新たに開発はしていな
い。

全身型JIAの中でも抗IL-6受容体抗体で
治療が行われた比較的重症の症例を中
心に解析している。本研究から得られた
知見が全身型JIAの治療や管理に繋が
ることを期待している。

全身型JIAで抗IL-6受容体抗体治療例
を50例集めて解析している。比較的重
度の症例が中心であるため明確な遺伝
子異常や変異が同定されることが期待
される。
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真部　淳

本邦では1999年から小児血液学会の
MDS委員会において、骨髄異形成症候
群（MDS）など診断困難な血液疾患が疑
われる症例に対して前方視的に発症時
の中央診断が行われている。21年２月
までに600例以上の登録があり、稀な血
液疾患が高い精度で診断されるように
なった。今回の調査結果と合わせること
によりCDAの疫学研究が一気に進展す
るとこが期待される。

全国の小児科専門医研修施設（520施
設）、小児血液学会評議員（150名）、大
学病院皮膚科（125大学）を対象に2000
年１月以降の症例について後方視的調
査を行った。21年11月にアンケートを発
送し、2010年1月末までに69%の施設か
ら回答が得られ、CDAが17 例把握され
た。今後、これらの症例の二次調査なら
びに遺伝子診断を進められることによ
り、CDAの臨床像が明らかになることが
期待される。

今後は本研究の成果を踏まえて、日本
小児血液学会の中央診断および疾患登
録事業の一環として、本疾患が包括的
に登録されるとともにすべての疑い症例
において、新たに確立された遺伝子検
査が行われる。それらの結果をまとめる
ことにより、最終的には治療ガイドライン
作成に必要な根拠が蓄積されることが
期待される。

　本疾患が包括的に登録されるとともに
すべての疑い症例において、新たに確
立された遺伝子検査が行われる予定で
あり、最終的には希尐難治性疾患の取
り扱いが決定されると思われる。

本研究の成果と小児血液学会の中央診
断と疾患登録事業による予後等の追跡
調査ならびに患者検体の遺伝子検索を
行うことにより、日本におけるCDAの全
体像が明らかになる。
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ゲノムコピー数異常を
伴う先天奇形症候群
（ウォルフヒルシュ
ホーン症候群を含む）
の診断法の確立と患
者数に関する研究
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福嶋　義光

ゲノムアレイ解析はウォルフヒルシュ
ホーン症候群（WHS）を含む先天奇形症
候群の診断に大変有用であると考えら
れるが，適切な臨床的評価を行うため
には，必要に応じて实施する追加解析
の結果もあわせて総合的に解釈するこ
とが必要である．本研究により，その具
体的なプロセスを示すことができた．特
に，病気の原因とは直接関係のない
CNVかどうかの判断は，人種差がある
ため，今後，日本人CNVデータベースを
構築する必要があることを明らかにし
た．

ゲノムアレイ解析を行ったウォルフヒル
シュホーン症候群４症例の４番染色体短
腕の欠失範囲は，4ｐテロメア側からそ
れぞれ，8.77Mb, 8.77Mb, 7.50Mb,
5.48Mb であり，欠失範囲が大きくなるに
つれ，合併症や精神遅滞の程度が重症
化する傾向があることを明らかにした．
原因不明の多発奇形/精神遅滞症候群
（MCA/MR syndrome）27症例を解析し，
尐なくとも3例（11%）に臨床的に意味の
あるゲノムコピー数異常を検出した．

遺伝情報サイトであるGeneReviews
Japan ＜http://grj.umin.jp/＞にウォル
フヒルシュホーン症候群に関する最新情
報（疾患の特徴，頻度，診断・検査，鑑
別診断，臨床像，合併症，マネージメン
ト，遺伝カウンセリング等）を掲載した．

埼玉県立小児医療センターにおける年
間平均初診患者数は約300名で，その
内，36％は染色体異常（内ウォルフヒル
シュホーン症候群は0.6％），34％は既
知の奇形症候群，20％は多発奇形・精
神遅滞を有するものの，確定診断がなさ
れておらずゲノムコピー数異常である可
能性のある患者であった．染色体異常
症の出生頻度は1000人に約8人といわ
れているので，ゲノムコピー数異常の可
能性のある新生児は，1000人につき，2
名程度生まれていると推定された．

2010年12月18日（金）に，埼玉県立小児
医療センターにおいて，ウォルフヒル
シュホーン症候群の患者・家族を対象と
した勉強会を開催し，本疾患についての
最新の情報提供を行うとともに，患者・
家族間のコミュニケーションの推進を
図った．
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小眼球による視覚障
害の原因を特定する
ための疫学調査と診
断・治療基準の創成
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仁科　幸子

小眼球（症）の頻度は約1万人に1人と推
定されているが、これまで国内外で詳細
な实態調査は行われていない。今回、
小眼球に関する全国疫学調査を实施
し、多数例の回答を得て疫学、遺伝の
他、眼所見、併発症、手術治療、全身所
見、視力、眼鏡・補助具・義眼の使用状
況に至るまで詳細な实態把握が行えた
こと、さらに小眼球遺伝子のスクリーニ
ング法、MRI, CTを用いた画像評価法、
併発症として頻度の高い白内障の手術
治療の研究が進んだことは、今後のより
よい診断・治療基準作成のための基盤
となる成果である。

全国調査・研究の結果、早期診断と有
効な治療・ロービジョンケアの導入に
よって保有視機能を十分活用できる例
が比較的多いこと、視機能を生涯にわた
り保持するためには併発症の治療基
準・手術法の開発、長期的な管理プロト
コールを作成する必要があることなど、
臨床に直結した課題が明確となった。成
果を発信・公表することによって疾患に
対する知識が普及し、早期診断・治療・
リハビリ・長期管理の重要性が理解さ
れ、社会的に有益な波及効果が期待で
きる。

現在検討中である。全国調査によって
小眼球症の实態と臨床上の問題点が抽
出された。また原因究明、早期診断、画
像評価、治療に関する基盤的な研究成
果が得られた。今後、更なる調査解析、
研究を進めることにより、臨床上有用な
診断・治療基準の作成、診療ガイドライ
ン策定に結びつくと期待される。

小眼球患者の实態が把握され、早期診
断・治療・リハビリ・長期管理プロトコー
ルが保有視機能の活用に有効であるこ
とが明らかとなった。本研究の更なる進
展によって主要な原因が究明され、診療
ガイドラインが策定されれば、視覚障害
児の生涯にわたるQOLの改善が期待で
きる。

眼科専門医・一般医・小児科医に対する
講演、一般市民に対する講演（九州ロー
ビジョンフォーラム、福島県ロービジョン
フォーラムなど）を行った。
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白斑の診断基準及び
治療指針の確立
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片山　一朗

白斑は現時点で適切な診断基準、治療
指針がなく確定診断がつかずに放置さ
れる患者や有効な治療が受けられず社
会生活を行う上で精神的苦痚を強いら
れている患者が多数存在する。本研究
により白斑/白皮症の発症頻度や治療
効果が明らかにされ難治性疾患と認識
されることにより患者の精神的苦痚が緩
和される。白斑の診断基準と治療のガ
イドラインが作成されることにより遺伝
性先天性の白斑に関して、早期に確定
診断がつき、他の合併奇形の精査や治
療を早期より開始できる。また白斑の発
症機序に関しても新知見を得ている。

尋常性白斑に対し各種治療が施行され
ているが有用性の比較はされていない。
多施設で症例数を集め尋常性白斑に対
し施行した各種治療の長期成績を1)再
発率2)改善率3)満足度などの指標に従
い検討する。1)は半年卖位の経過観察
2)は経時的に写真撮影後画像解析もし
くはLabにて直接機器にて計測。必要時
VASIをスコア化する。3)は患者にアン
ケート調査をする。3つの観点から統計
学者と症例数、解析法につき検討した上
各種治療の有効性を判断する。各班
員、研究協力者の所属施設にて検討を
開始した。

各分野の白斑に精通した皮膚科専門医
を主体に白斑の診断基準、治療指針を
確立しそれに基づき白斑診断治療ガイ
ドライン作成するため、全国の特定機能
病院に治療アンケートを送付し、治療の
現状を検討した。併せて現在行われて
いる標準的な治療のエビデンスレベルを
検討した。本年度は疾患別、部位別、臨
床症状別に治療ガイドライン試案を作成
した。次年度は現在行われている治療
の適用基準、適用部位、治療期間、治
療法、小児患者への適応基準、副作用
の評価と防止法、合併症への対応を加
味した最終的な治療ガイドラインを作成
予定。

治療法が確定しない尋常性白斑の様な
後天性白斑は系統だった治療や各疾
患、時期に応じ最も有効な治療法選択
が可能となる。治療有効率改善が期待
でき、多くの患者が精神的苦痚から解放
される。早期診断・治療が可能になり、
無駄な治療が削減され医療経済の観点
からも有意義である。精神的苦痚のた
め社会的活動の制限を余儀なくされて
いた患者の社会復帰や労働生産性の向
上に寄与する。本研究により新しい治療
法が確立されれば、今までの治療が無
効だった症例にも有効な治療を提供で
き、その医学的社会的利益は多大であ
ると考えられる。

尋常性白斑患者は部位や範囲により、
容姿や対人関係に影響を受ける事が想
像できる。過去にQOLが低下した報告は
あるが、治療のため定期的通院を要し
たり、カムフラージュの化粧等に要する
時間も含めてこの疾患が患者の社会活
動に影響し、その労働生産性が低下す
る可能性も考えられるため尋常性白斑
の労働生産性の障害の影響につき検討
した。WPAI-GHスコアに基づき、通院中
の尋常性白斑患者の障害率を示した労
働時間は特に障害を受けないが、日常
生活での活動障害性があった。患者
QOLの指標として今後症例を増やし検
討する。

16 17 0 0 20 5 0 0 0

Mowat-Wilson症候群
の臨床診断基準の確
立と疾患発症頻度の
調査

21 21
難治性疾患
克朋研究

若松　延昭

１）本研究班の班員が経験している
Mowat-Wilson症候群16症例の臨床症
状と学術雑誌で報告されている症状とを
比較検討して、本症候群の診断基準を
作成した。２）小児科医師へのアンケー
ト調査により、有病率（全国に約1500人
の患者）を算定した。３）通常の変異解
析で病因遺伝子（ZFHX1B）の変異が同
定できなかった類似の２症例についてア
レイCGH解析を行ったが、ZFHX1B遺伝
子の欠失や重複は見られず、別の疾患
であることが明らかになった。

本症候群の患者には出生時に合併症
が見られる場合が多い。しかし、その中
でヒルシュスプルング病、先天性心奇形
などは、手術により治療が可能である。
一方、患者は重度精神遅滞を伴ってお
り、生涯介護が必要である。本研究班で
作製したwebサイトは、患者家族、小児
医療や遺伝外来に携わる医師が患者の
症状や合併症の対策について正確な理
解が得られ、家族が本難病患者と生活
するための指針として貢献することが考
えられる。

Mowat-Wilson症候群の診断基準を作成
した。１)重度精神運動発達遅滞、２)特
徴的な顔貌と３)小頭症の３主徴（３Ｍ）
あるいは、１)、２)の２Ｍと３ｍ（３つ以上
の合併症状；てんかん、心奇形、成長障
害、脳梁形成異常、ヒルシュスプルング
病・難治性便秘、細長い手指・四肢）が
あれば、本症候群の確定診断とした。さ
らに、ZFHX1B遺伝子の機能喪失型突
然変異が同定できれば、確診とした。

Mowat-Wilson症候群のwebサイトを作製
した。患者家族と小児医療や遺伝外来
に携わる医師が本webサイトから本症候
群についての詳しい情報を得て、正しく
理解をすることで、合併症などについて
早期から医師と相談し、加療や療育が
行われることが期待される。

特になし。 0 0 0 0 0 0 0 0 0
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先天性ビオチン代謝
異常症における分子
遺伝学的方法による
病態解析および迅速
診断法の開発

21 21
難治性疾患
克朋研究

坂本　修

先行した疫学調査として、多田ら（1976-
1984年）、高柳ら（1990-1999年）があ
る。それぞれHCS欠損症として2症例、
11症例と報告されている。今回は報告
例が17例と、報告例が増えている。今回
は報告例が17例と、報告例が増えてい
る。タンデム質量測定器（タンデムマス）
によるスクリーニングによる未発症発見
例の存在が確認でき、タンデムマスの有
用性が認識された。しかし一方で他の疾
患と診断されていた例も確認され、診
断・治療にわたる啓発の必要性が認識
された。

本研究で見られるようにHCS欠損症の
診断においてはほぼ全例で、尿有機酸
分析と遺伝子診断がなされている。HCS
遺伝子の卖離が1994年であったことか
ら、症例報告の増加の背景として遺伝
子診断による確定診断率の上昇が推測
される。HCS欠損症をはじめとした先天
性ビオチン代謝異常症は診断さえつけ
ば、ビオチン大量療法が大半の例で奏
功する。現在その確定診断は遺伝子診
断に依存しており、HCS欠損症では特定
の変異の迅速な診断系の確立が有用で
あることが確認され、それに対応すべく
高頻度変異の迅速診断系を立ち上げ
た。

HCS欠損症では新生児期から乳児期に
発症がみられるため診断と平行して、治
療を实施することが重要である。つまり
HCS欠損症の存在や他のビタミン反応
性疾患の存在も想定して、ビオチンを含
む複数のビタミンの投与が必要になる。
診断においては尿有機酸分析から遺伝
子診断へとスムースに实施することが必
要である。それらの流れに関し、フロー
チャートを作成した。

タンデムマスによるスクリーニング（以下
同法）で未発症例の存在が確認され、軽
症例・非典型例の診断の契機として同
法が有用であることが確認された。また
同法試験研究においてはビオチン代謝
異常症の頻度は20万に1人と（推定年間
発症件数5人）、今回の頻度と乖離して
おり、診断に至らない症例の存在が推
測される。实際今回の研究で他の疾患
と診断されていた例が確認できた。予防
医学的観点からビオチン代謝異常症の
予後改善に、本邦においても先進諸外
国のように同法の導入の重要性を提示
できた。

ビオチンはビタミンとしては認知度が低
い。しかしながら本年の小児科学会学術
集会でもアレルギーの治療に関連したビ
オチン欠乏症の報告が二例あり、本研
究がビオチンについての知識の啓発に
関わっているものと考えている。

0 0 1 0 0 0 0 0 0

軟骨無形症の臨床診
断基準の作成

21 21
難治性疾患
克朋研究

安井　夏生

軟骨無形成症は四肢短縮型骨系統疾
患の代表であり、その表現型は比較的
均質である。専門家にとって診断は難し
くないが、一般の整形外科医や小児科
医にとって他の骨系統疾患との鑑別は
必ずしも容易でない。遺伝子診断は信
頼できるが保険適応となっておらず、特
定の施設で研究レベルでの实施しか行
われていないのが現状である。本研究
では軟骨無形成症の臨床診断基準を作
成をめざし遺伝子型と表現型の関連に
つき調査した。

身体所見として診断規準に含めるべき
項目は 身長が正常の－５SD 以下、指
極／身長比が０．９６以下、鞍鼻あり、三
尖手あり、の４項目である。X線所見とし
て診断規準に含めるべき項目は 腓骨長
／脛骨長＞1.1、大腻頚部長／転子間
距離＜0.8、椎弓根間距離L4/L1＜1.0、
椎体後方陥凹（posterior scalloping）あ
り、水平の臼蓋あり、の５項目である。

身体所見として診断規準に含めるべき
項目は 身長が正常の－５SD 以下、指
極／身長比が０．９６以下、鞍鼻あり、三
尖手あり、の４項目である。X線所見とし
て診断規準に含めるべき項目は 腓骨長
／脛骨長＞1.1、大腻頚部長／転子間
距離＜0.8、椎弓根間距離L4/L1＜1.0、
椎体後方陥凹（posterior scalloping）あ
り、水平の臼蓋あり、の５項目である。

厚生労働化学研究費補助金難治疾患
克朋研究事業「軟骨無形成症の臨床診
断規準の作成」平成21年度総括・分担
研究報告書を作成した。

軟骨無形成症の患者と家族の会（つくし
の会）の総会（平成22年4月17日東京）
で分担研究者：鬼頭浩史が講演した。

6 0 0 0 1 0 0 0 1

四肢短縮型小人症の
新規遺伝子診断基準
作成研究

21 21
難治性疾患
克朋研究

長谷川　高誠

四肢短縮型小人症症の新規の原因遺
伝子の候補として脂肪特異的なエストロ
ゲンシグナルに存在する因子の可能性
を見いだしたこと。家系例のある四肢短
縮型小人症の原因遺伝子の解明に高
密度SNPアレイを用いた連鎖解析法の
有用性が示唆されたこと。

日本における四肢短縮型低身長症の発
症頻度が明らかになり、さらに現段階で
は分類が不能な疾患の患児の存在が
明らかとなったこと。身体所見、レントゲ
ン所見だけでの診断が難しいとされてい
る軟骨低形成症において、線維芽細胞
増殖因子受容体3型遺伝子の遺伝子診
断施行率が約25%で、残りについては臨
床診断のみで原因は不明であること。

日本における四肢短縮型低身長症の発
症頻度を示した。現段階においてガイド
ラインは作成されていない。

特になし 特になし。 0 4 0 0 0 0 0 0 0

Penderd症候群の早
期診断に基づく予防
と治療のガイドライン
作成

21 21
難治性疾患
克朋研究

松永　達雄

实用的なSLC26A4遺伝子診断法とし
て、ロシュ・ダイアグノスティックス社の
LightCycler480を用いた新規高性能融
解曲線分析法による変異スクリーニン
グを確立した。また、前庭水管拡大の確
实例と境界例でのSLC26A4遺伝子変異
の検討から、確实例では89%に変異があ
り、境界例では33%であり、前庭水管拡
大の程度により遺伝子変異同定の感度
が異なることを明らかにした。これらの
成果は国内の学会および聴覚医学専門
誌に掲載され大きな反響があった。

日本人において、前庭水管拡大の確实
例では遺伝子検査により高い確率で
Pendred症候群の同定に至り、また一方
で境界例あるいは拡大のない例でも本
症が同定されうることが明らかになっ
た。本遺伝子変異が同定されると、その
後の診療に直結する情報について説明
ができ、本研究によりその見通しに関し
ても説明の上で遺伝子診断を行うことが
可能になった。このような欧米人と異な
るアジア人の特徴を解明できた点で、国
際的意義がある。

これまでPendred症候群の診療ガイドラ
インがなかったが、初めて本研究で
Pendred症候群の早期診断のガイドライ
ンとして、１）幼小児期に实施可能な聴
力検査ではPendred症候群の難聴の特
徴を同定することは困難であるため、原
因不明の小児難聴では全例で本症の可
能性を考えること、２）普及していない
Perchlorate discharge testに代わって
SLC26A4遺伝子検査で確定診断できる
こと、３）Pendred症候群の早期診断によ
り標準的な治療と予防の効果が高まる
ことを記した。

今後、Pendred症候群の診療ガイドライ
ンを学会等で作成する際に、本研究成
果が、重要な資料となる。本難聴では早
期診断による言語訓練の効果が高く期
待できるため、本研究成果により本症の
早期診断が促進され、社会生産性の活
性化と、障害者援助に必要な社会的経
費の減尐につながる。本症の甲状腺腫
は１０才以後に発症するため発見が遅
れることが多かったが、早期診断の促進
により過剰な検査、不適当な治療を回避
できることで医療費の削減につながる。

Pendred症候群で前庭水管拡大の程度
の診断における意義は国際的にも不明
であった。今回、拡大の程度により
SLC26A4遺伝子変異および蝸牛奇形の
合併の頻度が大きく異なることが明らか
となり、遺伝子診断の適応を定めること
が可能となった。効率的な変異スクリー
ニング法の開発もあり、わが国の難聴
の遺伝子診断をリードする形に発展して
いる。

5 2 7 0 11 0 0 1 2

- 107 -



特
許
（件
）

開
始

終
了

和
文

英
文
等

和
文

英
文
等

国
内

国
際

出
願
・
取
得

施
策
に
反
映

普
及
・
啓
発

臨床的観点からの成果研究課題名

年度

研究事業
名

研究者代表者氏
名

専門的・学術的観点からの成果

その他
（件）

ガイドライン等の開発 その他行政的観点からの成果 その他のインパクト

原著論文
（件）

その他論
文（件）

学会発表
(件）

慢性特発性偽性腸閉
塞症(CIIP)のわが国
における疫学・診断・
治療の实態調査

21 21
難治性疾患
克朋研究

中島　淳

国内外の文献的報告を系統的にまとめ
ることが出来た．診断基準を作成し，主
要施設にアンケートを行い，臨床实態に
ついて把握することができた．

偽性腸閉塞の疾患概念の啓蒙をアン
ケートを通じて行う事が出来た．診療实
態，診断から治療までの大まかな傾向
をつかむことができた．

診断基準を提示することが出来た．病期
分類，診療アルゴリズムを提案するに
至った．

診断がつくまでに長期間かかることが明
らかになり，診断基準の策定と疾患概念
の啓蒙により早期診断が可能になれ
ば，診療効率の適正化と医療費の削減
が可能になると予想される．

今回の調査についてホームページを立
ち上げたところ，反響が大きく，数名の
新規受診患者が来院された．2011年度
の消化器系の学会にてシンポジウム開
催を目指している．

0 0 2 0 0 0 0 0 1

先天性高インスリン
血症の实態把握と治
療適正化に関する研
究

21 21
難治性疾患
克朋研究

依藤　亨

我が国における先天性持続性高インス
リン血症について、その発症・治療实態
を初めて明らかにし、また包括的かつ最
大規模の遺伝子変異解析を行った。そ
の結果、本邦での発症頻度や変異スペ
クトルが初めて明らかになるとともに、我
が国では膵局所性病変を示唆する父親
由来の片アリル変異の頻度が極めて高
いことが明らかになった。また、实際の
組織所見と比較することにより、本邦で
は海外でまれとされる広範囲局所型の
頻度が高い可能性が明らかになった。

近年、海外先進センターでは膵局所性
病変を持つ先天性持続性高インスリン
血症を診断して後遺症のない治癒が行
われつつあるが、我が国では旧態の膵
亜全摘から糖尿病をきたす症例が多
かった。本研究では、我が国での本症の
疫学、分子疫学調査と並行して、本症の
先端医療を行い、重症例の膵局所切除
による後遺症なき治癒を本邦で初めて
成功させ、さらに引き続いて９例の治療
を行い、高度医療が可能であることを示
すとともに診断上の我が国特有の問題
点を明らかにした。

初年度の経過を参考にして暫定的な本
症の治療ガイドラインをまとめ、平成２１
年度の総括・分担研究報告書に記載し
た。持続性本症の先端医療に系統的に
取り組んでいるのは本研究班のみで、
今後の症例の集積によりエビデンスレベ
ルの高いガイドラインに改訂していく予
定である。

实態調査から、本邦では治療に際して
の膵亜全摘からインスリン依存性糖尿
病を発症し、生涯にわたりインスリン治
療を必要とする患児が年間数人以上存
在すると考えられた。平成２１年度につ
いては、本研究班の活動により後遺症
なき治癒を成し遂げた患児がおよそ半
数は存在すると考えられた。海外で存在
する先端医療が行えないために糖尿病
を医原性に発症させている現況を改善
できる目処が立ちつつあると考えられ
る。

班活動が明らかになるにつれ、研究代
表者が低血糖症の治療についての依頼
を受ける機会が増加し、平成２１年度は
医師対象の講演会14回、本症の臨床・
基礎に関する依頼原稿13編を数えた。

2 11 13 0 4 1 0 0 14

腎性尿崩症の实態把
握と診断・治療指針
作成

21 21
難治性疾患
克朋研究

神崎　晋

腎性尿崩症63例（45.7%）の遺伝子解析
で、V2受容体（V2R）の異常が43例
（68.3%）に見出された。V2R異常で複数
の症例で認められた異常は、D85Nが4
例、R106C、R181C、R202C が各２例で
あった。アクアポリン２の異常が6例
（9.5%）に見出されていた。遺伝子検査を
おこなうも異常なしと明記されているも
のが4例（6.3%）あった。10例（15.9%）が
その他と記載されており、ネフロン瘻の
遺伝子異常やその他の遺伝子に起因
すると記載されていた。

デスモプレシンは，小児期で4/14例
（29％），成人例で6/10例（60％）で有効
であった。全ての症例が抗利尿ホルモン
に対する感受性は全く消失しているわけ
ではないと考えられ，特に部分型（軽症）
腎性尿崩症では、デスモプレシンが有効
である症例も存在する。妊婦へのアンギ
オテンシンⅡ受容体拮抗薬(ARB)投与
は、新生児期の腎不全をきたし、回復後
も腎性尿崩症を呈する。妊婦へのARB
やアンギオテンシン変換酵素阻害薬
(ACEI)投与の危険性をあらためて強調
する必要がある。

アンケート調査から、腎性尿崩症の患者
は、嘔吐・下痢症で、十分な経口水分摂
取が困難なときに高張性（高Na性）脱水
に陥りやすい。従って嘔吐・下痢症の時
の補液療法についてのガイドラインの作
成を行う必要がある。

アンケートで確認された腎性尿崩症は
111例で、リチウム製剤（リーマス
&#9415;）に起因するものが12例報告さ
れていた。43例（38.7％）に腎泌尿器系
の合併症を認め、水腎症28例で、水尿
管12例、腼胱尿管逆流７例であった。腎
不全に至ったものは13例であった。腎泌
尿器系以外の合併症としては、精神発
達遅滞が20例(18.0％)に見られた。その
うち6例は重度遅滞、14例は軽度遅滞で
あった。中枢神経系では、その他、脳梗
塞・脳出血、痙攣が認められた。

本研究班の成果を腎性尿崩症患者およ
び治療者に周知するために、ホーム
ページを22年度中に立ち上げる。

5 11 0 0 7 2 0 0 0

日本人長鎖脂肪酸代
謝異常症の患者数把
握と、治療指針作成
および長期フォロー
アップ体制確立のた
めの研究

21 21
難治性疾患
克朋研究

大竹　明

乳児突然死症例から２例の脂肪酸代謝
異常症を診断し、新生児マス・スクリー
ニング（NBS）の必要性は明かである。
その際の課題は、スクリーニング陽性症
例に対する酵素診断を中心とする確定
診断システムの構築と、NBS以前に発
症する様な超重症症例に対する対策が
挙げられる。またNBS開始上の倫理的
課題として、１)適切な治療法が確立して
いないものがある、２）発症しないスク
リーニング陽性者が存在する、の２点が
挙げられ、検査前の十分な説明とイン
フォームドコンセントが必要である。

アンケート調査により日本ではカルニチ
ンパルミトイルトランスフェラーゼ（CPT）
II 欠損症と極長鎖アシル-CoA脱水素酵
素（VLCAD）欠損症とで長鎖脂肪酸代謝
異常症の2/3以上を占めることを明らか
にした。長鎖脂肪酸代謝異常症は、早
期に診断し簡卖な生活指導を行うことに
より、その多くで脳症や突然死を避ける
ことが可能である。タンデムマスを用い
た新生児マス・スクリーニングとその後
の確定診断システム構築の必要性を確
認した。

ライ様症候群、乳児突然死症候群等に
より急性発症した児や、労作時筋痚・横
紋筋融解、心肥大・肝臓障害等で慢性
発症した児に対しては、血糖、血中アン
モニア測定、血液ガス分析に始まる一
次スクリーニングをまず行う。以上で診
断が疑わしい児に対しては、タンデムマ
ス分析によるスクリーニングを早急に行
い、陽性例に対しては直ちに専門施設
に紹介し酵素診断を中心とする確定診
断を受けることが重要である。この様な
有症状者に対する一般臨床医と専門医
の連携システムの構築が、NBSシステム
開発と共に重要である。

さいたま市におけるタンデムマス・スク
リーニングの導入・实施。埼玉県を始め
とする数自治体でもタンデムマス・スク
リーニングの導入を検討中。

日本小児科学会地方会等における招待
講演10件。

5 16 2 0 31 9 0 0 0
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シトリン欠損症の自
然歴にもとづく实態解
明と治療指針の作成

21 21
難治性疾患
克朋研究

岡野　善行

シトリン欠損症は細胞質へのアスパラギ
ン酸供給障害やミトコンドリアへのNADH
の供給障害、糖新生障害だけでなく、酸
化ストレスを生体に増強し、しかもその
影響は代償・無症状期に及ぶことを明ら
かにした。モデル動物での研究成果は
本疾患の病態を明らかにし、成人発症II
型シトルリン血症の発症診断と薬物療
法の効果判定へのマーカーの発見につ
ながった。理論上有効であると考えられ
ていたピルビン酸ナトリウムの有効性を
確認できた。

本年度は患者登録、調査票作成と配
布、検査マーカーによる臨床状態の把
握、QOL評価、薬物療法の効果など本
研究の基盤を整えることができた。中で
も、プレリミナリーな結果であるが、成人
発症II型シトルリン血症患者では膵炎や
肝癌、脂肪肝をも発症していることがあ
り、各疾患での鑑別診断の重要性を指
摘している。ピルビン酸ナトリウムと炭水
化物制限食療法は、脳症再発頻度の低
下と消失を認め、職場や社会復帰を可
能としている。その有効性から肝移植療
法に代わる可能性を示唆している。

シトリン欠損症は1999年にその原因とな
る遺伝子が同定され、疾患概念が明ら
かにされた比較的新しい疾患である。そ
して、シトリン欠損症は新生児肝内胆汁
うつ滞症、幼児期以降の適応・代償期、
成人発症II型シトルリン血症と年令依存
的に多彩な症状を示す。これまで、ガイ
ドラインは作成されておらず、本研究班
ではこれまでの報告された論文を基に
各病態ステージに応じた治療指針（試
案）を作成した。これから本研究班で研
究調査を十分に行い、EBMに基づいた
治療指針へと検証と改訂を行なう予定
である。

わが国では成人発症II型シトルリン血症
の発症のために、45例以上に肝移植が
实施されている。食事療法と薬物療法
等を確立し、その精神神経症状と肝障
害の軽減化，社会復帰は、患者にとって
生命の危険を伴う移植治療を回避でき、
また、医療費の軽減化をはかる事がで
きる。また、新生児マススクリーニング法
の開発と实施（パイロットスタディー）は
シトリン欠損症患者の発見は予防医学
の観点から、医療経済からみて非常に
重要で効果的である。国民の保健・医
療・福祉の向上に貢献する。

本研究班での研究成果は平成22年10
月に仙台で開かれるシトリン欠損症患者
会で報告し、これまで以上にその連携を
はかっていく。また、平成22年10月に大
阪で開催される第52回先天代謝異常学
会での公開シンポジウムでも報告予定
である。このことは、本研究が患者とそ
の保護者に対して、学校生活、社会生
活上でのQOLの向上に貢献し、そして、
社会全体でその認識と理解を深めること
を目的としていることからも重要である。

1 10 2 1 11 18 0 0 0

NEMO異常症等難治
性炎症性腸疾患の实
態調査と治療ガイドラ
イン作成

21 21
難治性疾患
克朋研究

小野寺　雅史

　今回、NEMO欠損ラット由来線維芽細
胞株N1を用いた変異NEMO遺伝子の機
能解析系を開発した。変異NEMO遺伝
子を導入したN1細胞をLPSにて刺激し
た後、ルシフェラーゼレポーターにて
NF-κ B活性を測定したところ、患者由
来変異NEMO遺伝子は正常NEMO遺伝
子と比較して3?11%と活性が低下してい
ることがわかった。本アッセイ系は、今
後、有用性、簡便性ゆえに広く活用され
ていくと思われる。

　NEMO異常症は、その症状の多彩さか
ら診断が困難な疾患であるが、本研究
を通して興味あるNEMO異常症例が報
告され、さらに、一次アンケートや各医
療機関での症例の掘り起こしにより、全
国にはNEMO異常症が17症例存在する
ことがわかった。また、同様の症状を呈
するCGD腸炎に関しては40?50症例存
在することがわかった。現時点で、この
ような自然免疫異常により発症する炎症
性腸炎の实態調査は存在せず、臨床的
に極めて重要な情報を提供している。

　上記、一次アンケートならびに各医療
機関での症例の掘り起こしにより予想よ
り多くのNEMO異常症あるいはCGD腸炎
の症例が存在することがわかった。現
在、これら症例に対する詳細な实態調
査を行っており、その結果を基に炎症性
腸炎を含む治療のガイドラインが作成で
きるものと思われる。

　現時点では治療ガイドラインの策定に
は至ってはいないが、近々にこれら治療
ガイドランを策定したいと考えており、こ
のガイドランを基に医療の均てん化を図
り、延いては医療費の軽減に結び付け
たいと考えている。

　極めて稀なNEMO異常症あるいはCGD
腸炎の周知のため、医師や他分野の科
学者に対して複数の科学系雑誌に遺伝
子治療に関する総説を掲載し、また、将
来的にはこれら免疫不全に関わる治療
法の情報を亣換するホームページ等を
立ち上げたいと考えている

11 52 4 0 14 6 0 0 0

成人における慢性好
中球減尐症（周期性
好中球減尐症、慢性
本態性好中球減尐
症、自己免疫性好中
球減尐症など）に関
する調査研究

21 21
難治性疾患
克朋研究

千葉　滋

慢性好中球減尐症に関して小児期の調
査は行われてきたが、成人後は調査が
行われたことがなく、实態は不明であ
る。成人の慢性好中球減尐症のわが国
における疫学、診断状況、および治療实
態を把握する試みははじめてであり、世
界的な研究状況に照らしつつ、遺伝子
の同定まで含めて疾患概念を整理しよ
うとしたものである。

113例の成人慢性好中球減尐症の存在
が明らかになった。この詳細を解明する
ことができれば、診断指針および治療指
針の策定のため、重要な基盤情報とな
る。

实態調査を開始したところであり、調査
が進捗した段階で診断および治療ガイド
ライン作成を進める。

倫理審査についての先行研究を医中誌
WEBおよびJDreamIIのデータベースを元
にレビューした。 この結果に基づき、施
設倫理委員会における倫理審査サポー
ト基盤構築が進めば、我が国おける臨
床研究の推進に寄与できる。

ホームページを開設し、情報を広く公開
した。

0 7 0 0 6 7 0 0 0

非致死性骨形成不全
症の实態把握と治療
指針作成

21 21
難治性疾患
克朋研究

長谷川　奉延

日本人骨形成不全症において、５つの
責任遺伝子
（COL1A1,COL1A2,LEPRE1,CRTAP,PPI
B）の遺伝子解析を行い、36/44例に変
異を同定した。COL1A1変異26例におい
て、グリシン残基のミスセンス変異は重
症、早期終始コドンとスプライス変異は
軽症であった。COL1A1遺伝子変異例に
遺伝子型―表現型関連が存在すること
を初めて示し、重症化決定因子を明ら
かとした。一方、COL1A2変異8例に遺伝
子型―表現型関連はなかった。また本
邦初例となるLEPRE1変異2例を同定し
た。

内科的治療である2-4ヶ月毎パミドロン
酸二ナトリウム（以下PA）点滴静注治療
のほぼ全例に骨折回数の減尐及び骨
密度の上昇効果を認めた。投与に関連
する重篤な副作用はなかった。以上よ
り、2-4ヶ月毎PA点滴静注治療は有効
かつ安全である。さらに2-4ヶ月毎PA投
与から月1回PA点滴静注治療に変更を
行った6例について骨折回数の有意な増
加はなく、骨折や手術を受けた2名を除
き骨密度の低下はなかった。重篤な副
作用は認められなかった。月1回PA点滴
静注治療は有効かつ安全である可能性
が高い。

非致死性骨形成不全症(以下OI)に対す
るビスホスホネート治療に関する治療指
針を作成した。すなわち、小児OIに対し
てはパミドロン酸二ナトリウム（無水物）
として以下の量（一日投与量は60mgを
越えない）を４時間以上かけて3日間点
滴静脈内投与を行う。この投与を１クー
ルとし、以下の投与間隔で繰り返す。
年齢/投与量/投与間隔の順に、2歳未
満/0.5mg/kg×3日/2ヶ月、2歳以上3歳
未満/0.75mg/kg×3日/3ヶ月、3歳以上
/1.0 mg/kg×3日/4ヶ月。

疫学調査により、平成22年1月1日時点
における我が国の非致死性OIの有病率
は10万人当たり尐なくとも2.56(95%信頼
区間 2.32-2.80)人であること、ビスホス
ホネート治療を要すると判断された非致
死性OIの有病率は10万人当たり尐なく
とも1.87（95%信頼区間 1.67-2.09）人で
あることを明らかにした。本邦における
非致死性OIの有病率、およびビスホス
ホネート治療を必要とする割合が初めて
明らかになった。

非致死性骨形成不全症患者である「特
定非営利活動法人　骨形成不全症協
会」（通称ネットワークOI）を通じ、患者が
厚生労働行政および医療従事者に対し
て、パミドロン酸二ナトリウム2-4ヶ月毎
点滴静注治療の保険収載を強く要望し
ていることを確認した。

0 0 0 0 1 0 0 0 0
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甲状腺クリーゼの全
国疫学調査に基づい
た診断基準（第１版）
の検証と改訂、発症
实態の解明、治療指
針の作成

21 21
難治性疾患
克朋研究

赤水　尚史

甲状腺クリーゼに関する網羅的な疫学
調査は我が国はもとより国際的にも皆
無であり、その発症实態は明らかでな
かった。本研究によって、初めて発症实
態が明らかになった。また、予後不良で
あるが、予後規定因子も不明のままで、
本研究によってその解析が進んだ。

甲状腺クリーゼは、致死的で緊急治療
が不可欠にもかかわらず、我が国にお
ける明確な診断基準がない。国際的に
も欧米に一編の診断基準があるのみ
で、しかも煩雑で特異性やエビデンスに
欠けるなど問題点が多い。本研究によっ
て、簡便な診断基準が作成された。ま
た、治療における問題点が多々指摘さ
れているが、本研究によって治療のガイ
ドライン作成の基礎データが集積され
た。

甲状腺クリーゼの診断基準（第１版）の
作成とその検証。治療のガイドライン作
成予定。

甲状腺クリーゼに対する啓蒙が、一般
医家や患者にも進んでいる。

Medical Tribune に、全国疫学調査に関
して取材を受け、記事が掲載された（（第
51回日本甲状腺学会）甲状腺クリーゼ
のさらなる症例の蓄積を. 42(6): 24-25,
21）。また、内分泌・内科医からの症例
報告が倍増し、救急医学会でも本診断
基準や全国疫学調査への期待が取り上
げられている。さらに、日本集中治療学
会雑誌からは、「集中治療における甲状
腺クリーゼの診断と治療は重要な問題
である」ので同誌の症例報告に関連して
「ハイライト」の執筆依頼が21年10月に
あった。

2 5 7 0 3 1 0 0 0

好酸球性食道炎／好
酸球性胃腸炎の疾患
概念確立と治療指針
作成のための臨床研
究

21 21
難治性疾患
克朋研究

木下　芳一

 まれな難病である好酸球性食道炎と好
酸球性胃腸炎の全国实態調査を行っ
て、日本人患者の特徴を明らかとした。
さらに实態調査の結果に基づいて日本
における診断指針と治療指針の案を作
成した。

　診断指針と治療指針の案が日本人患
者を対象として作成されたことにより、多
くの消化器科医が同一の基準で、好酸
球性食道炎と好酸球性胃腸炎の診断を
行い、治療を開始することが可能となっ
た。さらに、欧米の患者像と日本の患者
像を比較することも可能となった。

　好酸球性食道炎、好酸球性胃腸炎に
関してそれぞれの診断指針の案と治療
指針の案を作成しホームページ上と報
告書において公開した。

　アレルギー性疾患、アトピー性疾患の
増加が社会問題となっているが、好酸球
性食道炎・好酸球性胃腸炎もアトピー性
疾患であると考えられるため、今後、米
国同様に増加していくことが予想され
る。今回の实態調査では現在の日本の
患者数を知ることができ、今後の医療政
策に有用な基本情報となると期待され
る。

　本疾患は難治で、一度治療しても2年
後の再発が30％に達する難病である。
本疾患に対して難病研究が開始され、
その診断や治療の指針がホームページ
上に公開されたため、本疾患を有する患
者にとっては大きな安心と期待をもてる
結果となったものと考えられる。

0 17 0 0 0 0 0 1 1

那須ハコラ病の臨床
病理遺伝学的研究

21 21
難治性疾患
克朋研究

佐藤　準一

那須ハコラ病(Nasu-Hakola disease;
NHD)は、多発性骨嚢胞による病的骨折
と白質脳症による若年性認知症を主徴
とし、有効な治療法のない難病で、本邦
では疫学調査は行われていなかった。
本研究では患者实態把握のため、全国
神経内科・精神科・整形外科教育研修
施設4071カ所を対象に、臨床病理遺伝
学的項目に関するアンケート調査を行っ
た。1656施設から回答を得て、本邦患
者数を約200人と推定出来た。また剖検
脳の分子病態としてミクログリアの異常
活性化を見出した。

2000年に責任遺伝子DAP12, TREM2の
変異が発見されて遺伝子診断が確立さ
れるまでは、NHDの診断は病理診断に
頼るしかなく、正確な患者数の把握は非
常に困難であった。さらに臨床的に確立
された診断基準もなく、専門医でもしば
しば正確な診断は難しく、統合失調症・
若年性アルツハイマー病・骨代謝異常
症として誤診されているケースも多かっ
た。本研究では初めて、専門的知識の
ない一般臨床医が利用可能な平易な診
断基準を作成した。

NHD診断基準はWeb上(www.my-
pharm.ac.jp/~satoj/)で公開した。この診
断基準は骨所見、精神・神経所見、遺伝
子変異の3項目から構成されているが、
遺伝子解析がなされていなくても、臨床
所見から正確に診断出来るように配慮
した。また国内で初めて、DAP12と
TREM2の両者を遺伝子診断可能なよう
に、検査体制を整備した。

NHDは、1970年代初頭に信州大学教授
那須毅博士が発見した日本発の疾患で
あるが、これまで厚生労働行政上は難
病として取り上げられたことがなかった。
本研究の成果は、厚生労働行政を主導
とするNHD患者のQOL向上につながり、
さらにアルツハイマー病など認知症を主
徴とする多くの難治性疾患の早期診断
法やテーラメイド治療法の樹立にも貢献
し得る。

アンケート調査の結果、30施設では専
門医であるにも関わらず、NHDを初めて
聞いたと回答した。数施設からは遺伝子
解析の依頼と遺伝病カウンセリングの
問い合わせがあった。すなわち本研究
はNHDの医療的認知度の向上に貢献し
得た。

4 12 1 0 33 10 0 0 0

高VEGF血症を特徴と
するRS3PE症候群関
連新疾患概念の確立
と普及

21 21
難治性疾患
克朋研究

折口　智樹

高VEGF血症を特徴とするRS3PE症候
群関連新疾患の症例において世界で初
めて「健常者に比較してはるかに強く、
VEGFを放出する血小板」が存在するこ
とが明らかとなった。

暫定診断基準案を作成。西九州地域内
での高VEGF血症を特徴とする新疾患概
念は一歩一歩ではあるが着实に確立さ
れ、普及をしている

暫定診断基準案を作成。
西九州地区でのRS3PE症候群の調査結
果をもとに全国の患者数を概算した。

国際学会にて評価されている。欧州リウ
マチ学会にて口頭発表に選出され、
EULAR2010にて成果発表予定。アジア
パシフィックリウマチ学会にて演題採択
され、APLAR2010にてポスター発表予
定。

0 0 0 0 0 0 0 0 0
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円錐角膜の疫学と治
療实態に関する研究

21 21
難治性疾患
克朋研究

島崎　潤

調査の結果、円錐角膜患者は若年者の
視機能に異常をきたす疾患であり、重症
の患者は社会的盲の状態にあるなど、
患者の不自由度が高いことが明らかと
なった。円錐角膜患者の多くは、コンタク
トレンズ矯正で十分な視機能が得られ
ず、屈折矯正施設を訪れる例が多く、こ
うした例に手術を行うと、永続的な視機
能障害を引き起こすため、診断法の精
度を上げることは極めて重要であること
が確認された。

コラーゲンクロスリンキング、角膜内リン
グなどの新しい治療法の实態を調査し
た。これらの新しい治療法に対する患者
の関心は極めて高いが、わが国におい
ては、ほとんどは臨床応用が始まったば
かりで、データの蓄積が必要である。新
しい治療法が導入されることで、慢性的
なドナー不足に悩むわが国の角膜移植
事情を好転させる可能性もある。

日本角膜学会に働き掛け、円錐角膜
ワーキンググループを立ち上げ、円錐角
膜治療に関する研究会を定期的に開
き、その知見を学会ホームページ上で公
開することとなった。この場で、特に治療
に関する新しいガイドラインについて討
議される予定である。

特になし

新しい治療法に対する患者の関心は極
めて高いが、新しい治療法のほとんど
は、臨床応用が始まったばかりであり、
しばらくは臨床データの蓄積が必要であ
る。わが国においてこれらの治療法が適
正に広まるためのシステム作りが急務
であり、そうして意味で円錐角膜ワーキ
ンググループが学会主導で結成された
ことは意義深い。

0 4 0 0 5 0 0 0 0

遺伝性鉄芽球性貧血
の診断分類と治療法
の確立

21 21
難治性疾患
克朋研究

張替　秀郎

本研究により、本邦における鉄芽球性
貧血の疫学、病態、特に遺伝性鉄芽球
性貧血、後天性鉄芽球性貧血のそれぞ
れの臨床的特徴をとらえることが、初め
て可能になった。また、遺伝性鉄芽球性
貧血の遺伝子変異の解析基盤が確立
できたことから、今後、遺伝性鉄芽球性
貧血疑い症例の確定診断が可能とな
り、より多くの遺伝性鉄芽球性症例の蓄
積が期待される。

これまでの本研究の解析結果から、本
邦の遺伝性鉄芽球性貧血においては、
赤血球におけるヘム合成系の初発酵素
であるALAS2遺伝子の変異によって発
症するX連鎖性遺伝性鉄芽球性貧血
（XLSA）が特に多く認められた。これら
の症例ではビタミンB6の治療効果が得
られており、適切な診断がなされれば、
貧血が改善する鉄芽球性貧血が存在す
ることが示唆される。

現在、遺伝性鉄芽球性貧血疑い症例の
遺伝子解析を進めており、すべての症
例の確定診断が得られた時点で、遺伝
性鉄芽球性貧血の診断基準、後天性鉄
芽球性との鑑別診断のガイドラインを作
成予定である。

今後、本研究の成果により遺伝性鉄芽
球性貧血と後天性鉄芽球性貧血との明
確な鑑別法が確立されれば、輸血や輸
血による合併症の治療、および造血幹
細胞移植を回避できる症例を見出すこと
が可能となり、医療経済上の貢献が期
待できる。

引き続き、平成22年度も調査解析を続
けており、今後解析結果を国際学会、専
門誌に発表する予定である。

0 0 0 0 1 0 0 0 0

ビオプテリン代謝異
常を伴う難病の实体
および病態把握のた
めの横断的研究

21 21
難治性疾患
克朋研究

一瀬　宏

ビオプテリン代謝異常を示す疾患のモ
デル動物であるビオプテリン欠乏モデル
マウスの解析を行った。野生型マウスで
は、出生後0日から3週齢頃の脳の発達
時期にドーパミン量や、ドーパミン生合
成律速酵素であるチロシン水酸化酵素
量の著明な増大がみられるが、ビオプ
テリン欠乏モデルマウスにおいてはこの
ような増大が起こらないことを見出した。
この結果は、ビオプテリン代謝異常を伴
う疾患が脳の発達に及ぼす影響の一つ
として重要と考えられる。

ビオプテリン代謝異常を伴う疾患の一つ
であるAicardi-Goutieres (エカルディ・グ
ティエール)症候群患者の患者数把握の
ための疫学調査に取り組み、アンケート
調査から国内に27症例以上の本疾患患
者がいることを明らかにした。診断未確
定例を含めると100名前後の患者がいる
と予測された。ビオプテリン生合成酵素
の遺伝的変異により発症するドーパ反
応性ジストニア（瀬川病）患者において、
原因遺伝子エキソン5の15塩基欠失を
迅速かつ確实に検出する方法を確立し
た。

ビオプテリン代謝異常を伴う疾患の一つ
であるAicardi-Goutieres (エカルディ・グ
ティエール)症候群は、比較的最近に疾
患概念が確立された新しい疾患である
ため、疾患の概要を既報などからまと
め、アンケート調査のための暫定的な診
断基準を定めた。

これまで我が国で患者数や診療の实態
が明らかとなっていなかったAicardi-
Goutieres (エカルディ・グティエール)症
候群患者のおおよその国内患者数を初
めて推定した。これにより、行政的観点
からの本疾患への対応を行うことを可能
とした。

特になし 0 6 5 5 15 4 0 0 0

血管新生黄斑症に対
するペプチドワクチン
療法

21 21
難治性疾患
克朋研究

大路　正人

血管新生黄斑症の一つである加齢黄斑
変性は先進諸国に多い難病である特定
疾患で、本邦における高齢化、西欧化
の影響で増加の一途をたどっている。こ
の疾患に対しても有効治療が限られて
いるが、その他の血管新生黄斑症にお
いては罹病数も尐なく、治療法について
も未知である。また、これらは若年者に
発症し進行すれば急激に社会的失明に
いたることより、厚生労働問題において
負の影響をきたす。本研究は世界で初
めてVEGFRに対するワクチン療法をこ
れらの疾患に適応し、新規治療の開発
を目指すものである。

新生血管黄斑症に対して当ワクチン療
法の第1相臨床試験を行っており、現在
までに16例の症例に対して投与を行っ
た。この試験は第1層試験であるため、
現在のところの標準治療である抗VEGF
療法や光線力学的療法無効例が対象
であり、結果的に重症例に対して行うこ
とになっているが、解剖学的にも著効し
た症例があること。また、同意取得した
もののHLA不適合により治療ができな
かったものをt対照として視力の推移を
比較したところ、中間報告ではあるが、
有意に対象に比べよい視力が得られた

今回、第I相臨床試験に参加した患者は
加齢黄斑変性によるものがすべてで診
療的ガイドラインの開発はできなかっ
た。

新規治療の開発は国外で多く進められ
ているが、やはり、VEGFを対象としたも
のが多く、本療法のように理論的に
VEGFRを発現する新生血管内非細胞を
除去できるような治療ではない。本研究
により、従来の治療が無効であった症例
にも治癒の可能性が開けるだけでなく、
眼科的に危険性の高い硝子体注入を回
避し、安全な治療法が確立されるのは、
大きな意義を持つ。安価で副作用が尐
なく効果的な薬を、日本で開発すること
は、日本だけでなく世界の医療経済に大
きく貢献するものと考える。

今年度はなかった。 4 7 0 0 1 0 1 0 0
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慢性動脈周囲炎の予
測と实態把握にむけ
た研究

21 21
難治性疾患
克朋研究

石坂　信和

炎症性大動脈瘤・後腹膜線維症の症例
は様々な診療科にわたり、冠動脈周囲
炎や心膜炎、胸膜炎を併発する場合が
あること、血中のIgG4陽性を認めるもの
は約半数であることなどを明らかにし
た。以上から診療科横断的に検討を行
う必要性が確認された。また、Clinical
spectrumや診断根拠、人種差が存在す
るかなどについても、現時点では確定し
たものはない。今回の問題提起を通じて
診断基準の策定や病態形成メカニズム
の解明の端緒につけたことは意義深い
と考えている。

本疾患は(1)心膜・胸膜などへの炎症の
波及を認めることがある、(2)冠動脈周囲
炎により冠動脈壁の肥厚・冠動脈瘤・冠
動脈狭窄の可能性がある、(3)IgG4の高
値は約半数に認める、(4)病像やステロ
イド反応性にIgG4正常群と高値群で差
がみられない、(5)IgG4正常群でも急性
の転帰の場合がある、(6)病変の広がり
検索にFDG-PETが有効な可能性がある
などの知見が、今後の診断・治療に有
用と考えられる。また、sIL-2Rは約9割
が陽性で、リンパ球の活性化が関与す
る可能性が示唆された。

暫定的な診断基準を提出した。この中で
は、(1) 外膜の線維性の肥厚、mantle
sign、動脈の瘤状変化を大動脈に限定
せず、冠動脈、末梢血管に認める場合
も動脈周囲炎として捉えたこと、(2) 心外
膜、胸膜の肥厚と心嚢水、胸水貯留を、
心膜、胸膜への炎症の波及ととらえたこ
と、検査データでは、(4) 血中γ グロブリ
ン値、IgG値、IgG4値に加え可溶性イン
ターロイキン２受容体(sIL-2R)値をマー
カーとして加えた点などが、本研究班の
検討結果を反映したポイントとなってい
る。

特になし。
本研究の結果の一部を、第42回日本動
脈硬化学会総会にて発表予定。

2 13 1 0 10 5 0 0 0

わが国におけるサラ
セミアの实態把握と
無侵襲胎児遺伝子診
断法および治療基準
作成の試み

21 21
難治性疾患
克朋研究

北川　道弘

サラセミアは我が国では稀尐疾患では
あるものの、欧米、東单アジアではキャ
リアーを含めると比較的多い疾患であ
る。現在、研究段階のこの診断技術が
完成すれば、我が国だけではなく、世界
的に利用される診断法で国際的・社会
的貢献は多大である。また、妊娠早期
から母児に安全性の高い診断法が確立
され、学術的意義は高い。

我々の作成したアレイCGHを用いて、コ
ントロール血液（日本人、インドネシア人
の遺伝子診断のついている患者血液）
に対する反応性の精度を検証する。精
度確認後、实際の臨床応用を行う。ホモ
の重症型と診断されれば、現在研究段
階ではあるものの、胎児遺伝子治療の
道が開ける。

検討中

これまでサラセミアの診断法は煩雑で、
高価な検査であり、生まれてから後の検
査であった。我々の開発中の診断法は
胎児の時期から、しかも母児に安全な
検査法であり、我が国のみではなく全世
界で利用される検査法となる。

無し 0 0 0 0 1 1 0 0 0

胎児仙尾部奇形腫の
实態把握・治療指針
作成に関する研究

21 21
難治性疾患
克朋研究

北野　良博

出生前診断された仙尾部奇形腫につい
て、症例数と予後に関する調査を日本
周産期・新生児医学会の母体・胎児研
修施設の基幹施設と指定施設の合計
325施設を対象として实施した。合計188
施設から回答を得（回収率57.8％）、10
年間で134例の症例が集積された。予後
は、人工流産13例、子宮内胎児死亡4
例、生存93例、死亡11例、妊娠継続中2
例で、胎児診断例の生存率は76.8％で
あった。人工流産を選択した13例を除く
と生存率は84.5％となり、海外からの報
告よりも良好であった。

現在胎児仙尾部奇形腫の治療成績に
関するデータが乏しい。本調査により、
胎児診断された両親に日本の治療成績
に関する情報提供ができるようになる。
巨大な仙尾部奇形腫では治療に難渋す
ることも多く、本調査から治療のガイドラ
インが立案できればと考えている。

なし なし なし 0 0 0 0 0 0 0 0 0

難治性発作性気道閉
塞障害の病態把握に
関する研究

21 21
難治性疾患
克朋研究

大矢　幸弘

集積された症例を行動分析した結果、
難治性発作性気道閉塞障害のうち
Vocal Cord Dysfunction（VCD)は喉頭筋
群の緊張による声帯の内転を来して呼
吸困難を伴う喘鳴を発生するが、対人
関係の心理的負荷が条件刺激として働
いていることが多いことが判明した。運
動性過呼吸（EIH：Exercise Induced
Hyperventilation)を経験した患者は全員
スポーツエリートで運動に伴う心理的プ
レッシャーの出現が条件刺激となってい
ることが判明した。

日本アレルギー学会の指導医と専門医
へのアンケート調査により、気管支喘息
の専門家とも言えども、VCDやEIHなど
の発作性上気道閉塞障害に対する診断
経験があるものは尐なく、まして一般医
家の間での診断経験はさらに尐ないと
思われ、発作性上気道閉塞疾患の患者
の多くが誤診されている可能性が高いこ
とが懸念される。今後正しい診断が普及
するよう啓発が必要であることが明らか
となった。

診断フローチャートを含む「難治性発作
性気道閉塞障害(PROD)診断の手引き」
を作成し、アンケート調査に協力したす
べての専門医に郵送配布した。また
PRODに関するホームページを新たに開
設し、各疾患群について動画を含めた
詳細な疾患解説を掲載した。

症例集積された難治性発作性気道閉塞
障害の患者は全員治療に成功してお
り、気管支喘息を合併していた患者は喘
息治療薬の減量に成功している。日本
全体で見た場合、本疾患の患者の大半
が正しく診断されていないと思われる。
今後、正しい診断と適切な治療法が普
及すれば、医療費の削減に貢献できる
ものと思われる。

今回のアンケート調査により日本アレル
ギー学会の指導医と専門医（内科医・小
児科医・耳鼻科医）には本疾患の認知
が広まったため、今後VCDやEIHに関し
ては専門医の間での診断率が向上する
ことが期待できる。ただし、日本全体で
は、まだ十分に本疾患の存在は周知さ
れていないため、医師の診断を基準とす
る有病率・罹患率調査は不可能である。

0 0 6 0 1 0 0 0 1
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自己免疫性内耳障害
の实態把握のための
多施設研究

21 21
難治性疾患
克朋研究

柿木　章伸

自己免疫性内耳障害には診断基準が
ないため、後ろ向き研究により、自己免
疫性内耳障害および疑い例を抽出し、
治療指針を作成するための診断基準案
を作成した。基礎研究：プロスタグランジ
ンの内耳障害治療機転に関する基礎的
検討において、臨床的に治療薬として使
用されているプロスタグランジンの内耳
での作用部位が同定された。テプレノ
ン、ロイコトリエン受容体拮抗薬が治療
薬となる可能性が示唆された。

治療指針を作成するための診断基準案
を作成した。臨床研究：原因不明の感音
難聴のうち自己免疫性内耳障害が含ま
れている可能性が示唆された。血管炎
が主体となるMPO-ANCA陽性群が一つ
の疾患概念となる可能性が示唆され
た。ステロイド治療により速やかに抗核
抗体等の自己免疫性疾患の血液検査
血管が陰性化することがあるので、ステ
ロイド治療の前には必ず検査をしないと
原因不明例となる危険性あることが判
明した。治療抵抗性で聾に至る症例もあ
るため、治療法の検討が課題である。

自己免疫性内耳障害には診断基準がな
いため、後ろ向き研究により、自己免疫
性内耳障害および疑い例を抽出し、治
療指針を作成するための自己免疫性内
耳障害診断基準案を作成した。

本研究を続けることで、自己免疫性内耳
障害の診断および治療方法が標準化さ
れ、その患者数や臨床経過等が明らか
にされ、これまで診断のつかなかった難
治性進行性難聴めまい患者の診断の確
定、治療方針の決定に役立つことが期
待される。また、難治性進行性難聴めま
い患者は確定診断にいたるまで、複数
の施設を受診し続ける傾向があるため、
本研究による治療指針（案）の作成、本
疾患を有する患者の生活の質の向上だ
けでなく、医療経済の面からも貢献する
ことが期待される。今回は、自己免疫性
内耳障害診断基準案を作成した。

厚生労働省 難治性疾患克朋研究事業
自己免疫性内耳障害の实態把握のた
めの多施設研究班平成２１年度 報告会
を開催日時：平成22年2月27日（土） 9：
55?14：50場 所 ： 興和ホール （興和株
式会社 東京支店 11階）

3 16 2 0 0 0 0 0 0

優性遺伝形式をとる
遺伝性難聴に関する
調査研究

21 21
難治性疾患
克朋研究

宇佐美　真一

平成21年度は優性遺伝形式をとる遺伝
性難聴患者より書面で同意を取得の
上、採血を行い遺伝子バンクを構築し
た。また構築されたバンクより250例を対
象にKCNQ4遺伝子の解析を实施し新規
遺伝子変異を含む6種類の原因を見い
だした。今後、症例を増加してバンクを
充实させるとともに解析を継続すること
で、更なる成果が期待できる。また、見
出された遺伝子変異はその後の難聴発
症のメカニズム解析の際に非常に重要
な基盤情報となるとともに、研究領域に
大きなブレークスルーをもたらすことが
期待される。

　優性遺伝形式をとる遺伝性難聴は、家
系ごとに臨床経過が大きく異なるため、
効果的な診断法および治療法は確立さ
れておらず、多くの場合発症メカニズム
は不明である。また实態把握もほとんど
行われておらず、難聴の程度や治療方
針の实態は不明であった。　本研究によ
り、優性遺伝形式をとる遺伝性難聴の
实態把握（日本における罹患患者数・難
聴の程度・進行性・随伴症状など）およ
び治療实態の把握（補聴器・人工内耳
の装用効果など）を行い、優性遺伝形式
をとる遺伝性難聴の臨床的な特徴を明
確にすることができた。

本年度の研究により、優性遺伝形式をと
る遺伝性難聴の患者は、軽度～中等度
難聴の場合が多く、かつ進行性の難聴
が多いため、難聴発見が遅れる傾向に
あることが明らかになった。しかしなが
ら、難聴の程度や進行性にはばらつき
が大きく、タイプ別に治療指針を示すこ
とが必要であることが明らかとなったた
め、調査研究班により原因遺伝子に応
じた診断基準および治療指針（試案）を
作成した。今後症例を増加させるととも
に、各タイプに応じた詳細なガイドライン
の策定を計画している。

本研究の発展により、原因遺伝子が同
定され、遺伝子によるタイプ分類に応じ
たオーダーメイド医療が進展し疾患の克
朋および適切な医療の選択が行なわれ
ることが期待される。平成２１年度は、高
音急墜型の聴力像を呈する難聴患者に
対する新しい治療法として、EAS人工内
耳を高度医療に申請し承認を受けて臨
床での利用を開始した。今後、遺伝子型
に応じたタイプ分類と、新しい介入法を
取り入れた診療ガイドラインが作成され
ることで、患者のQOLを大きく向上させる
ことが可能であると期待される。

平成21年度の研究成果を公表する成果
報告会を公開で開催し、研究分担者以
外からも広く参加者を呼びかけ、優性遺
伝形式をとる遺伝性難聴に関して興味
を持つ研究者が多数参加した。これによ
り得られた成果を広く公開するとともに、
研究分野の活性化を図ることができた。

4 2 0 0 6 0 0 0 0

エマヌエル症候群の
疾患頻度とその自然
歴の实態調査

21 21
難治性疾患
克朋研究

倉橋　浩樹

エマヌエル症候群の頻度の理論値を計
算した。１分子検出感度のt(11;22)転座
特異的PCRを用いて、精子での新生転
座の発生頻度は数万分の一と大雑把に
は算出できた。卵子での発生頻度は、
材料をえることができないため、精子と
同じ方法では計算することができない。
そこで多型解析で新生転座保因者の転
座染色体の親由来を調べると、９例全
例が父親由来であるという結果をえた。
転座は精子でのみ発生しており、卵子
では発生しない。すなわち、精子での発
生頻度のみから疾患の頻度が計算でき
ることがわかった。

研究代表者が患者とその家族向けにエ
マヌエル症候群の情報を発信している
ウェブサイトの充实化をおこなった。海
外からのエマヌエル症候群の症例報告
を、平易な日本語に翻訳してウェブサイ
トに公開した。また、医療従事者に対し
ては、遺伝カウンセリング用のウェブサ
イトGeneReviewにも、エマヌエル症候群
の項目を公開した。また、エマヌエル症
候群に関する総説を雑誌「小児科」に公
開した。これらの活動によって患者やそ
の家族に最新の情報を提供するのみな
らず、医療従事者に対しても情報発信を
通じて疾患の認知度に貢献した。

ガイドライン作成に向けて、疾患の实態
調査に関するアンケート調査をおこなっ
た。全国の医療系大学の附属病院、小
児病院ならびに周産期センター、市町村
立病院などの小児科、産婦人科、遺伝
科に合計466通の第１次アンケートを投
击した。その結果、267通の返事をいた
だいた。その内訳は、t(11;22)転座保因
者が38名、エマヌエル症候群の患者が
29名おられることがわかった。現在、詳
細な实態調査の第２次アンケートを送付
し、現在、その回収と解析をおこなって
いる。

研究代表者が運営している、患者とその
家族向けにエマヌエル症候群とt(11;22)
の情報を発信しているウェブサイトを通
じて、厚生労働省の難治性疾患克朋研
究事業に本疾患が選定されたことを患
者やその家族に通知したことで、本事業
の稀尐疾患に対する厚生労働省の助成
事業が認識された。その結果、患者会
の結成への準備など、患者とその家族
のQOLの向上へ向けての動きが活発化
し、患者とその家族に将来の展望を与え
ることができた。

研究代表者が運営している、患者とその
家族向けにエマヌエル症候群とt(11;22)
の情報を発信しているウェブサイトを充
实化させることをおこなった。このサイト
と、同じく研究代表者が翻訳を担当した
GeneReviewのエマヌエル症候群のペー
ジは、エマヌエル症候群というキーワー
ドで検索すると上位にリストアップされて
くる。また、患者さんやその家族のかた
が公開しておられるブログがいくつかあ
るが、そこでt(11;22)のウェブサイトが紹
介されている。

0 1 1 0 15 3 0 0 0

医療安全に係るコミュ
ニケーションスキルに
関する研究‐患者ハ
ラスメントに焦点をあ
てて‐

19 21
地域医療基
盤開発推進
研究

兼児　敏浩

患者暴力に対する対策はいくつかの先
行研究によって研究・提言されているが
いずれも医療現場特有の問題（患者は
弱者であること、患者の精神状態が正
常とは限らないこと、医療側にも原因が
あることが多いこと等）を十分に考慮し
た内容ではない。本研究ではこれらの
問題を中心的な課題と捉えて研究・提
言を行っていることが画期的である。

患者ハラスメントに対する組織的対応の
重要性を啓蒙した。さらに患者ハラスメ
ントを医療現場特有の問題に着眼して
分類し、具体的な未然に防止する対策、
発生時の対策を提言した。これらの提言
によって患者ハラスメントによる被害が
軽減すれば、医療の質の向上に資する
だけでなく、スタッフのモチベーションの
低下から離職いたる連鎖を断ち切ること
が可能となり、いわゆる医療崩壊を防ぐ
ための一助となる。

患者によるハラスメントを医療現場特有
の問題に着眼して分類し、個別の未然
に防止する対策、発生時の対策を提言
した。今後さらに検証を重ね、ガイドライ
ン化とすることを検討している。

本研究によって提言した患者ハラスメン
ト対策によってハラスメント被害が軽減
すれば、スタッフのストレス軽減に直結
し、医療安全と医療の質の向上に期待
できる。さらに、離職の防止効果も期待
でき、医療現場から”働き盛り”のスタッ
フが去るいわゆる医療崩壊を未然に防
ぐための一助となることも期待される。
医療崩壊の防止は行政上の大きな課題
のひとつであり、本研究は行政的観点に
おいても成果があったと考える。

学会発表に加え、県内外の医療施設、
看護協会等で講演・研修を实施してい
る。

1 0 0 0 3 0 0 0 0
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質効率向上と職業間
連携を目指した病棟
マネジメントの研究

19 21
地域医療基
盤開発推進
研究

長谷川　敏彦

例えば平均在院日数のように世界のは
ずれ値とされてきた日本の病院パフォー
マンスがどのような背景によるものか国
際比較研究で用いて明らかとなった。そ
してその問題点を経営学的に解明した。
また診療科や病院崩壊のドミノ現象が
地方中小都市で起こりやすいことを明ら
かにした。これらの成果はNIRA研究所
の研究活動を通しても公表されている。

医療崩壊の元凶を成す患者との医療者
の関係の断裂についてコミュニケーショ
ンを介した新たな信頼のチーム作りの提
案をまとめた。また法曹界では「イン
フォームドコンセント」をよき医療行為の
一部としてとらえる「医療コミュニケー
ション」と法的な「リスクマネジメントのた
めの担保」とを混同した判例が認められ
その峻別と实施ガイドラインの必要性が
明らかとなった。これにより病院業務の
簡素化を計る事ができると考えられる。
また患者中心の一貫したケアを担保す
るため組織院内連携部署の確立も提案
している。

　まだ具体的なガイドラインや法案への
提言は行なっていない。しかし研究結果
からは従来の医療法の人員基準即ち病
床当たり医師数や看護師数は適切でな
く、退院患者、病床回転数などに代替す
べきことや、伝統的に50床で運用されて
きた病棟並びに看護卖位も見直しが必
要であることが明らかとなっている。更に
診療録の共有や開示について施設をま
たがる地域全体で考える必要がある事
が明らかとなった。

研究調査フィールドが県立病院であった
こともあり19年には主任研究者が委員
長を勤めた「栃木県の県立病院あり方
検討委員会」で研究成果が発表され、ま
た20年「横浜市立病院市民委員会」や
「滋賀県の医療福祉を考える懇話会」で
も研究成果が利用された。2010年1月に
は厚生労働省医政局指導課の医療法
改正関連ヒアリングで研究結果を答申し
た。

看護界からの感心は高く2010年3月ス
コットランドのクイーンメアリー大学ブハ
ン教授を招聘した際には「日本看護協会
での講演」、「雑誌看護管理」等でのイン
タビューが行なわれた。2010年8月予定
の「看護管理学会」ではこの研究結果を
中心に病院並びに看護組織のあり方を
討論するシンポジウムが主任、分担研
究者の参加で予定されている。

0 0 14 1 17 1 0 0 0

地域・市民の視点か
らみた医療の質・安
全・機能の充实度と
必要資源の評価・向
上に関する研究開発

19 21
地域医療基
盤開発推進
研究

今中　雄一

　当研究の目的に則り、「国策・地域の
視点から見た医療の質・安全の確保と
必要資源の視点」からは、地域における
医療機関の役割の可視化、医師の二次
医療圏別分布格差と増減の分析、高額
医療機器の地域分布に関する公平性の
分析、の新たな展開を示した。また、「地
域施設・保険者の視点からみた医療の
質・安全の实態・充实度と必要資源」の
視点からは、  臨床指標のベンチマーキ
ングによる分析、自治体病院における
財務の経年変化に関する分析、医療の
質・安全確保の活動量とその関連要因
の分析の新たな展開を示した。

　標準データを用いた診療パフォーマン
ス指標の多施設間比較が可能であるこ
とを示した。それにより、多くの臨床医療
と運営に関する学術的知見が得られる
とともに、医療の質および効率の確保や
向上に役立つと期待できる。これらは、
医療機関が地域・市民に提供する医療
の質と効率性を、確保し向上すること、
市民がより質の高い医療機能を享受し
医療機能情報に関してより有用な情報
を入手し活用できることにつながる。

　医療の過不足状況を地域ごとに把握
する一つのモデル、標準データを用いた
診療パフォーマンス指標の多施設間比
較の一つのモデルを提示できた。

　当研究結果より、医療の過不足状況を
地域ごとに把握することができた。医療
提供者により供給面の自主的な調整が
促される可能性があり、また、行政によ
り、個々の医療提供者の活動では満た
されない医療提供不足地域の同定と対
応施策作りに活用されることが期待され
る。　また、当研究成果の一部は２１年
度京都府のあんしん医療制度プロジェク
トに関する解析の礎となった。

　当研究は、以下の社会的な貢献を目
指し以上の成果をあげることができたと
考えられる。（１）市民が、より質の高い
医療機能を享受し、医療機能情報に関
して、より有用な情報を入手し活用でき
ること。（２）行政レベルで、医療の機能
と必要資源をより精緻に把握し、より効
果的な施策の立案・实行が可能となるこ
と。（３）医療機関が、地域・市民に提供
する医療の質と効率性を、確保し向上す
ること。

1 21 1 0 25 10 0 1 1

歯科医療における院
内感染対策の評価指
標の開発と有効性の
検証

19 21
地域医療基
盤開発推進
研究

泉福　英信

歯科診療における院内感染対策の意
識、知識、行動調査とその分析を利用し
た院内感染の評価指標の確立では、医
療法改正や診療報酬改定による影響お
よび歯科医師の院内感染対策の評価、
口腔外科の標榜、スタンダードプリコー
ションの理解、患者ごとのハンドピース
の亣換、患者人数に大きく影響を受け、
基準としての位置付けが高いことが明ら
かとなった。1000ppmの過酸化水素水を
用いる除菌対策を取り入れたデンタル
ユニットが開発され、給水系にて除菌効
果のあることが確認された。

最終的な院内感染対策を普及させるた
め方法として、１．講習会への参加、ス
タッフへの教育、防護用めがねの着用、
グローブの使用、問診票の作製、感染
対策マニュアルの作成など簡卖な項目
を先に到達させる。２．次にスタンダード
プリコーションについての再教育、口腔
外科などの再实習、患者ごとのハンド
ピースの亣換の徹底および口外バ
キュームの設置を行う。３．デンタルユ
ニット周囲の微生物汚染検査および除
菌処置などを行う。１．２、３の３つのス
テップを踏む達成基準を確立した。

特になし。

平成19年には医療法の一部が改正さ
れ、歯科診療所における院内感染制御
体制の整備が求められるようになった。
平成20年度、歯科診療報酬改定され一
部口外バキュームの取り付けに関する
項目が加えられた。

平成22年2月24日歯科医療における院
内感染対策の公開シンポジウムを開催
した。

7 29 16 0 42 10 0 2 1

進行頭頸部癌に対す
る漢方治療の有用性
評価

19 21
地域医療基
盤開発推進
研究

古川　仭

補完・代替医療は今や世界的に新しい
医学の潮流となりつつあり、漢方薬もそ
の一つである。代替医療の中には作用
機序や有効性が化学的に証明されてい
るものが急増しており、漢方薬である十
全大補湯も、癌治療において基礎的お
よび臨床的に副作用軽減効果を有する
ことが示唆されている。進行頭頸部癌に
おいて臨床的に十全大補湯の有用性を
検討することは、臓器温存のコンセプト
のもとさらなる発展が見込まれる化学放
射線治療の一助となるものと思われる。

進行頭頸部癌に対する化学放射線治療
は臓器温存のコンセプトのもと普及して
きた。しかし化学放射線治療は治療中
に血液毒性をはじめとする有害事象をき
たし、生活の質（QOL）を低下させること
が尐なくない。本研究では漢方薬の十
全大補湯の有害事象やQOL維持への
有用性は統計学的には示されなかった
が、化学療法の内容が多岐にわたるな
どの問題点を提起し、さらなる研究への
基礎となるものと考える。

特になし 特になし 特になし 0 0 0 0 0 0 0 0 0
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日本版ＥＨＲ（生涯健
康医療電子記録）の
实現に向けた研究

19 21
地域医療基
盤開発推進
研究

田中　博

本年度の研究とこれまでの2年間の研
究成果により、地域EHRの重要性を明ら
かにした。この地域医療EHRを構成する
要素としては、１．地域クリティカルパス
による慢性疾患の地域完結型疾患管
理、2．救急・産科・小児の医療資源を管
理しデータベースを管理する地域医療
情報センター、3. ミニマムEHRとしてのレ
セプト・ナショナルデータベースからの処
方歴が挙げられる。これらにより構成さ
れる地域EHRによりより効率的な医療や
疾病管理のための基盤の提供ができる
ものと結論づける。

わかしお医療ネットワークの構築システ
ムにおいて、電子版糖尿病連携パスに
新たに疾病管理機能を付加する研究を
行った。これにより、病院およびかかりつ
け医で各種検査データを入力し、異常値
をバリアンスとしてネット上で管理するこ
とが可能になった。今回開発された日本
版Regional EHRに登録されている患者
数は3,000人をこえ、地域ぐるみで、血糖
コントロール不良者の層別化や各種合
併症の早期診断・早期治療が可能と
なっている。

本研究班の3年の研究を総括して、日本
版EHRの实現に向けての戦略的枞組み
に関する提言を行う。研究班の結論を
「提言」の形にまとめて、「日本版EHRの
实現に向けて――厚生労働科学日本版
EHR研究班からの提言」とする骨子案を
報告書に掲載した。これと同等な趣旨
の、より詳しい「提言」に関してはこの研
究の終了後の早い時期に公表する予定
である。

本研究班において日本版EHR实現への
最も有効な戦略は、各地域における地
域完結型医療としての地域医療連携を
完成し、その地域医療連携をつないで
全国的に展開することであるという結論
に至っているが、この戦略は「i-Japan戦
略２０１５」においても採用されている。

2010年3月23日、「日本版EHRの实現に
向けた研究」公開成果報告会および特
別講演会を開催した。第14回日本医療
情報学会春季学術大会においては、研
究班メンバーによる日本版EHRの企画
セッションを行った。田中博研究代表者
および各分担研究者は国内外において
数多くの学会発表および関連講演を
行っている。

35 3 0 0 26 6 0 0 0

エビデンスに基づく初
期診療ガイドラインの
作成に関する研究

19 21
地域医療基
盤開発推進
研究

山口　直人

鑑別すべき疾患のリストの中から患者
の持つ疾患を鑑別診断する手順を確率
的なプロセスとしてとらえ、診断前の事
前確率、診断で収集した症状、理学的
所見、検査の情報が持つ尤度比をパラ
メータとして設定してベイズ理論に基づ
いて事後確率を推計する診断シミュレー
ションシステムを完成した。インターネッ
ト上で初期診療ガイドラインとして提供
するシステムは、本邦で初めてである。

本研究が完成させた初期診療ガイドライ
ンは、臨床研修医が診断プロセスを自
己学習することを支援するものであり、
初期臨床研修の指導ガイドラインで求め
られた主要症候の診断を身につけること
ができるよう配慮した。診断プロセスに
関する重要事項を文章形式で提供する
部分と、診断プロセスをシミュレーション
により自己学習する部分からなる。臨床
研修医を主な利用者と想定したが、医師
の生涯学習、医学部学生の教育にも使
えるように配慮したもので、我が国の臨
床現場で広く活用できるものである。

「初期診療ガイドライン」として、日本医
療機能評価機構の医療情報サービス
MINDSの関連サービスとして公開してい
る。
（http://minds.jcqhc.or.jp/st/relation_se
rvice.aspx）

臨床研修制度の充实の中で、主要症候
の診断プロセスの学習は重要な位置を
占めており、本研究が完成した初期診
療ガイドラインは、全国の臨床研修施設
でインターネットを通じて誰でも利用でき
るものであり、我が国の臨床研修制度
の発展に資するものである。

特になし 0 0 0 0 0 0 0 0 0

診療ガイドラインの新
たな可能性と課題：患
者・一般国民との情
報共有と医療者の生
涯学習

19 21
地域医療基
盤開発推進
研究

中山　健夫

下記学会において本課題に関する講演
を实施（特別・基調講演）日本褥瘡学会
(中部地方)学術総会.19/11/18、日本賠
償科学会.20/6/7、日本体力医学
会.21/9/19（教育講演）日本整形外科
学会学術総会.19/5/24、日本臨床薬理
学会.19/11/29、日本小児腎臓病学
会.20/6/14、日本アレルギー学会春季
臨床大会.20/6/12、日本がん検診・診
断学会.20/9/20、日本耳鼻咽喉科学会
専門医講習会.21/11/21

医療関係者、患者、一般国民の診療ガ
イドラインに関する理解を深めるため
に、医療者・一般向けの様々な啓発活
動、意見亣換の場を提供医した。診療ガ
イドラインは医療者・患者の意思決定や
コミュニケーション支援、エビデンスの臨
床現場での適切な实践の上で、医療者
のみならず、患者や社会一般にとっても
重要性が認識されつつある。本課題の
成果は診療ガイドラインの包括的な情報
センターである日本医療機能評価機構
Minds、日本歯科医学会の歯科診療ガイ
ドライン ライブラリーにも活用されてい
る。

本課題の成果は代表・分担研究者の関
与した次のガイドラインに反映されてい
る。医療者向け：高尿酸・痚風、疼痚管
理、急性膵炎、肝硬変、潰瘍性大腸炎、
クローン病、逆流性食道炎、消化性潰
瘍、胆石、肝がん、椎間板ヘルニア、褥
瘡予防、副鼻腔炎、急性中耳炎。患者・
家族向け：家族と専門医が一緒に作っ
た小児ぜんそくハンドブック20。

１．診療ガイドライン作成における患者
参加のためのガイドライン（Patient
Involvement Guidelines）は健康政策策
定に際しても応用可能である。２．レセプ
ト・データベースの活用を通した診療ガ
イドライン推奨の实施状況の定量的評
価法を開発。３．医療者・患者の意思決
定支援に加え、医療者と患者間を始めと
する様々な医療コミュニケーションの基
点としての診療ガイドラインの意義を提
言。４．今後の医療・健康政策における
診療ガイドラインの在り方、方向性のモ
デルを提示。

マスメディアによる成果紹介。　日本経
済新聞　「医師の手引書・診療ガイドライ
ン・（難しいけど）患者も活用」　（20/ 5/
18）、読売新聞「診療指針　『医師に資
金』開示3疾患」　（20/ 4/ 10）、朝日新
聞「賢い患者になるために：ネット検索３
つのポイント」（20/ 12/16）、Medical
Tribune 「家族と専門医が一緒につくっ
た小児ぜんそくハンドブック20　患者・家
族による初のガイドラインが誕生」　(21/
3/ 19)。公開シンポジウムを3年間で8回
開催。

0 13 0 0 3 5 0 0 8

高齢者の在宅終末期
ケアの標準化及び指
針策定に向けた基礎
的研究

20 21
地域医療基
盤開発推進
研究

葛谷　雅文

在宅終末期ケアを視野に入れた病院や
高齢者介護施設からの在宅復帰を支援
するツールを作成した。従来は、こうした
分野は先輩からの経験に基づいて教育
（伝承）が行われてきたが、標準的な教
材は存在しなかった。多職種の専門家
が共同で作成した本研究の成果は、医
療者の卒前・卒後教育に広く用いられる
と期待される。

主に、患者や家族にわかりやすく説明す
ることを目的としたインフォームドコンセ
ントのツールを作成した。また、在宅要
介護高齢者の家族に関する調査に基づ
き、家族の心理ケアガイドラインを作成
した。広く利用してもらうために、学術誌
のみならず、ホームページ上でも成果の
公表を行っている。

１）在宅要介護高齢者の家族の心理ケ
アに関するガイドラインと携帯ツールを
開発した。２）介護老人保健施設向けの
終末期ケアガイドラインを作成し、運用し
ている。３）介護老人保健施設からの在
宅復帰を支援するガイドラインを作成し
た。４）経管栄養導入に関するインフォー
ムドコンセントを円滑にする啓発パンフ
レットを作製した。

本研究の成果を基に高齢者の終末期ケ
アの提供者を対象にした教育ワーク
ショップのプログラムを試作し、試験的
運用を行う予定である。これにより、高
齢者の終末期ケア教育の標準化とケア
プロバイダーの質の向上が期待される。
また、このワークショップにより、関係者
同士の亣流の促進が期待される。

本研究の成果を基に高齢者の終末期ケ
アの提供者を対象にした教育ワーク
ショップのプログラムを試作し、試験的
運用を行う予定である。これにより、高
齢者の終末期ケア教育の標準化とケア
プロバイダーの質の向上が期待される。
また、このワークショップにより、関係者
同士の亣流の促進が期待される。

35 15 9 1 14 0 0 0 0
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医療の発展と患者の
保護をめぐる倫理・法
の現代的課題に関す
る研究

20 21
地域医療基
盤開発推進
研究

岩田　太

患者の権利，医療と法をめぐる諸論点
について，従来の法解釈学を中心とす
る狭い意味での法学的な検討だけでは
なく，そのような手法が实際の医療に与
える影響を考慮に入れながら，法的な
介入の妥当性を再検討した．もちろんこ
のような再検討は端緒がついたに過ぎ
ないが，重要な一歩であることは間違い
ないであろう．今後もこのような視点を
研究することが重要であり，これらの研
究は近い将来（2010年度中）に出版に
向け鋭意努力を続けていく予定である．

特になし 特になし 特になし 特になし 14 0 0 0 0 0 0 0 0

診療行為に関連した
死亡の届出様式及び
医療事故の情報処理
システムの開発に関
する研究

20 21
地域医療基
盤開発推進
研究

堀口　裕正

現在運用されている同種の情報システ
ムの現状と課題を分析した上で、新規シ
ステムの要件を整理し、定義書(案)の形
にまとめたことは、システム開発の予備
調査の研究として十分な成果が上がっ
たといえる

臨床に関わる研究でないため、臨床的
観点からの成果は特にない

ガイドライン等の開発を目的とした研究
ではない

現在、厚生労働省が開催する「診療行
為に関連した死亡に係る死因究明等の
在り方に関する検討会」において、制度
創設についての検討が行われており、
今後、法整備も含め、制度の発足に向
けて作業が進むものと考えられる。制度
創設の検討の一方で、实際に制度が円
滑に機能するためには、医療事故の情
報収集システムとしての観点から、従前
の類似制度が抱える課題の整理や、問
題点を早急に整理しておくことが必要で
あり、そのサポートとして必要な成果は
得られた

特になし 1 0 9 0 9 0 0 0 0

「診療行為に関連し
た死亡の調査分析」
における解剖を補助
する死因究明手法
（死後画像）の検証に
関する研究

20 21
地域医療基
盤開発推進
研究

深山　正久

死後画像の有用性が高く病理解剖の必
要性がないと判断された症例は5例
（3%）であった。また、組織検査を含め解
析された病理解剖症例では、CT画像と
病理所見の一致水準が高い症例は全
体の20％であった。さらに、複数の画像
診断医（平均7名）が独立に同一の死後
画像50症例を読影、病理所見と対比す
る画像診断精度に関する研究を行っ
た。死後画像における正診率の高い病
変（70%以上：大動脈解離など）、低い病
変（30%以下：全身性感染症、塞栓症な
ど）が存在することが明らかになった。

死後CT画像は解剖調査の補助手段とし
て一定の有用性を持っており、診療関連
死の死因究明調査前の遺族への説明
にも用いることができる。ただし、解剖調
査の代替物ではなく、「死後CT画像検査
を全ての診療関連死調査症例に施行す
べき」とする必要度には達していない。
診療関連死調査前に遺族への情報とし
て医療機関が用いる場合は、死後画像
の限界について十分説明の上、用いる
べきである。

「死後画像 实施・撮影マニュアル」、「ご
遺族への死後画像撮影前の説明ガイド
ライン」、「死後変化を病変と誤認しない
ための読影ガイドライン」ならびに「死後
画像と対応した病理解剖マニュアル」を
作成した。以上のマニュアル，ガイドライ
ンは研究班ホームページよりダウンロー
ドすることができる
（http://humanp.umin.jp/）（2010年5月
末掲載予定）。

死後画像の活用に関し4つの提言をまと
めた。１．死後CT画像検査の实施に当
たっては「实施・撮影マニュアル」の参照
が望まれる。２．現在のCT装置を用いた
死後画像検査は解剖調査の代替物で
はない。今後、高性能MRI装置での検討
を継続すべきである。３．診療関連死調
査前に遺族への情報として用いる場合
は、死後画像の限界について十分説明
すべきで、説明の際には病変分類表
（「説明ガイドライン」）の提示が望まれ
る。４．読影にあたっては「読影ガイドラ
イン」を参照し、「解剖マニュアル」に沿っ
た検索が求められる。

本研究の開始について、20年8月27日
付けニュースとして共同通信で取り上げ
られた。また、初年度の報告内容につい
て、21年5月27日MEDIFAX5649号で紹
介された。21年5月1日に行われた第98
回日本病理学会シンポジウム「医療関
連死に対する病理学・法医学の役割と
医療のあり方」で本研究の概要も報告さ
れた（Medical Tribune、21年7月9日）。
報告書は研究班ホームページ
（http://humanp.umin.jp/）に掲載。

0 3 14 0 5 0 0 0 1

診療行為に関連した
死亡の調査分析に従
事する者の育成及び
資質向上のための手
法に関する研究

20 21
地域医療基
盤開発推進
研究

木村　哲

「中立的第三者機関」を設立し診療関連
死の調査・分析を行うことは、医療や法
律の専門家にとっても新しい分野であ
る。従って、その考え方や手法について
詳細に検討し、マニュアルやガイドライ
ンを作成できたことは、日本初の成果で
あり、専門的・学術的意義は極めて大き
い。特に、事例の届け出基準や捜査機
関への通知基準などの判断の標準化に
貢献できたこと、調査や評価の方法を確
立したこと、これらの作業を担う人材育
成のための教育プログラムを作成でき
たことなどが専門的・学術的に有意義で
ある。

医療の過程においては、予期しない患
者死亡が発生し、死因が不明であるとい
う場合が尐なからず起こる。安全で安心
な医療を提供するために、このような予
期しない患者死亡の原因・死因を医学
的に究明し、再発予防に役立てて行くこ
とは臨床的に重要で、臨床医学の発展
にも寄与するものである。その基盤を整
備できたことは臨床医学的観点から有
意義な成果といえる。診療関連死を刑
事事件としての観点ではなく、医学的観
点から調査分析する制度を確立するこ
とは医療の萎縮・崩壊を阻止するために
も重要である。

平成20年度には大綱案における事例の
届け出基準、捜査機関への通知基準を
見直し、修正案を提唱した。事例受け付
け対応マニュアル、解剖調査マニュア
ル、事例評価法・報告書作成マニュア
ル、調整看護師（仮称）業務マニュアル
等の各種マニュアルを作成した。院内事
故調査委員会の運営ガイドラインを作成
した。「死体検案書の書き方」、「解剖調
査人材育成のための教育プログラム
（案）」と「調整看護師（仮称）養成研修プ
ログラム（案）」を作成した。

平成20年度に大幅修正した調査委員会
への届け出基準及び調査委員会から捜
査機関への通知基準に基づき、事例に
対する判断を日本内科学会および日本
外科学会の評議員、弁護士などを対象
に調査し、その妥当性を検証した。平成
21年度には情報公開・提供活動として
当班のホームページを開設し
（http://kenkyu.umin.jp/）報告書等を搭
載すると共に、当班の中間報告会（公開
講座）を開催した。100名余りの参加者
が得られ活発な議論が行われた。

平成22年2月、医療マネジメント学会第
10回東京支部会において「中立的第三
者機関　医療安全調査委員会のゆくえ」
を会長講演として発表し、大きな反響を
呼んだ。平成22年4月には第110回日本
外科学会総会の特別企画においても研
究班の成果を発表する予定である。

0 2 13 0 24 2 0 0 0
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救急医療体制の推進
に関する研究

20 21
地域医療基
盤開発推進
研究

山本　保博

「メディカルコントロールの評価と将来像
に関する研究」の成果は、臨床救急医
学に関する雑誌に論文掲載された。「救
急隊業務プロトコルのあり方に関する研
究」、「直接指示体制のガイドライン等に
関する研究」の成果も、臨床救急医学に
関する雑誌に論文掲載された。

「救急救命士の業務の拡大に関する研
究」において、病院前医療において必要
な処置として、既往歴のある喘息発作に
対する気管支拡張薬（β 刺激薬）スプ
レーの使用、意識障害を認める傷病者
に対する血糖測定と低血糖の補正、病
院前救護における心肺機能停止前の静
脈路確保と輸液の投与の３項目につい
てその臨床的意義を検討し、報告書を
取りまとめ、「救急救命士の業務のあり
方等に関する検討会」に提出した。（ガイ
ドライン等の開発の項参照）

「救急救命士の教育体制に関する研究」
「救急救命士の業務の拡大に関する研
究」の成果は、「救急救命士の業務のあ
り方等に関する検討会」（第１?３回）（平
成２１年３月２５日、平成２２年２月１日、
平成２２年３月１７日開催）において、主
要な基礎資料として参考とされた。「救
急外来（ER）のあり方に関する研究」は、
「救急医療の今後のあり方に関する検
討会報告書」（平成２０年７月３０日とりま
とめ）を踏まえて实施したERの全国实態
調査实施したものである。

メディカルコントロール（MC）に関する救
急指導医の教育体制に関する研究成果
は、厚生労働省が行う委託事業である
MCに関する医師研修のプログラムと研
修内容に直接反映される。救命救急セ
ンター評価指標に関する研究は、平成
22年度の救命救急センターに関わる診
療報酬改定の基礎資料の一つとして参
考にされた。地域における救急医療機
関の連携に関する研究で作成されたコ
ンピューターシステムは、東京都の一部
地域において、救急車を円滑に受け入
れるための支援の一つとして試験的に
使用された。

「救急隊業務プロトコルのあり方に関す
る研究」、「直接指示体制のガイドライン
等に関する研究」は、総務省消防庁、厚
生労働省が開催するシンポジウム形式
の連絡会である全国メディカルコントー
ル協議会連絡会における発表に関する
基礎資料として活用された。

5 0 10 0 29 7 0 0 0

現状に即したへき地
等の保健医療を構築
する方策および評価
指標に関する研究

20 21
地域医療基
盤開発推進
研究

鈴川　正之

　従来、印象として医師にへき地へ赴任
してもらう効果があると考えられてきた、
卒前の地域医療教育やへき地での勤務
経験について、総合診療に対する指向
性やへき地勤務への親和性との関連を
明らかにすることができた。私たちの研
究結果により、卒前に地域医療教育を
受けた医師が受けていない医師に比べ
て、総合診療を行いたいとする医師の
割合が高いこと、卒前の地域医療教育
を受けたものは、全ての医学生が地域
医療教育を受けるべきであると考えるも
のが多いこと、へき地勤務の経験のあ
る医師はへき地勤務に積極的であるこ
とが示された。

　個々の疾患等の個別の臨床分野では
ないが、へき地等の診療所において対
応すべき診療項目およびそうした診療
能力を身につけるための研鑽方法につ
いて、平成17年度に「へき地・離島医療
マニュアル」として明らかにした。それを
基に、「へき地・離島の保健医療のある
べき姿(平成19年度)」を編纂したが、今
回の研究事業では、改めてへき地等の
診療所を対象に調査を行い、へき地等
で対応することが望ましい診療項目につ
いて検討を行った。

　へき地等に勤務する医師のキャリアデ
ザインについて、先進的と考えられる長
崎県、高知県、新潟県の状況について
検討を行い、研究事業としての独自の
考察も加えた上で、へき地の医療機関
(診療所および)、へき地医療拠点病院、
大学附属病院をはじめとする専門病院
を３つの柱として、数年間ごとに異動して
勤務する「へき地等に勤務する医師の
キャリアパスのモデル」を考案した。自ら
のブラッシュ・アップとともに、キャリア・
アップもできるのが特徴である。平成21
年12月24日に開催されたへき地保健医
療対策検討会で発表した。

　以前から、医師に積極的にへき地に赴
任して定着してもらうためには、へき地
に勤務したことを評価することが必要で
あると考えられていたが、研究事業とし
て「へき地等に勤務した医師を評価する
システム」について、第11次へき地保健
医療対策を検討するへき地保健医療対
策検討会(平成21年12月24日開催)にて
提言を行った。へき地勤務に必要な診
療能力を身につけており、一定のへき地
勤務の経験を持つ医師が勤務する場合
の診療所における診療報酬の上乗せ
や、へき地医療拠点病院での定員確保
などのインセンティブが必要と考える。

　地域医療振興協会が主催した、へき地
医療支援機構連絡会(平成21年９月12
日)において、各都道府県のへき地保健
医療対策担当者およびへき地医療支援
機構担当者を対象として、「へき地医療
支援機構に求められているもの－へき
地診療所調査から－　へき地診療所か
ら見たへき地医療支援の現状と問題点」
というテーマで講演を行い、合わせて現
場のへき地医療担当者と意見亣換を
行った。

0 0 2 0 10 0 0 1 1

医学部教育、臨床研
修制度、専門研修を
縦断するカリキュラム
の作成と医師養成の
在り方に関する研究

20 21
地域医療基
盤開発推進
研究

徳田　安春

新卒後臨床研修プログラム修了医師
は、旧卒後臨床研修プログラム修了医
師と比較して、救急医療においてより高
い質のケアを提供している。また、新卒
後臨床研修プログラム修了医師は、旧
卒後臨床研修プログラム修了医師と比
較して、救急医療においてより大きな自
信を持っていた。

新卒後臨床研修プログラムは救急医療
の質の向上に有効であったことが証明さ
れた。

新卒後臨床研修プログラム修了医師と
過去のプログラム修了医師との医療の
質の比較を行う方法も確立した。

新卒後臨床研修プログラムの有効性が
確認されたことにより、今後もの卒後臨
床研修必修を継続すべきと考えられ
る。。

新卒後臨床研修プログラムの有効性が
確認されたことにより、今後もの卒後臨
床研修必修を継続すべきと考えられる。

0 3 0 0 0 0 0 0 0

医師のキャリアパス
を踏まえた地域偏在
等の動態分析および
医師需給の適正化に
関する研究

20 21
地域医療基
盤開発推進
研究

今村　知明

多相生命表の原理を用いて診療科別医
師数の将来推計を行った。医師の年齢
分布の偏り、今後の日本の人口減によ
り、今後卖位人口あたりの医師数は増
加する。診療科別では、医師の離脱、新
規医師の選択が減尐傾向である外科、
産婦人科において、定員増の効果発現
までに、現状を下回る水準が続く恐れが
ある事が示唆された。女性医師の増加
は、女性比率が元々低い外科系の診療
科には大きなマイナスとして現れる可能
性も示唆された。男女共同参画の観点
からも、人材の有効活用としても、女性
医師が働き易い環境の整備が必要であ
ると考えられる。

多相生命表の原理を用いて診療科別医
師数の将来推計を行った。医師の年齢
分布の偏り、今後の日本の人口減によ
り、今後卖位人口あたりの医師数は増
加する。診療科別では、医師の離脱、新
規医師の選択が減尐傾向である外科、
産婦人科において、定員増の効果発現
までに、現状を下回る水準が続く恐れが
ある事が示唆された。女性医師の増加
は、女性比率が元々低い外科系の診療
科には大きなマイナスとして現れる可能
性も示唆された。男女共同参画の観点
からも、人材の有効活用としても、女性
医師が働き易い環境の整備が必要であ
ると考えられる。

この研究結果は将来の医師需給を厚生
労働省が決めるにあたって、重要な参
考資料となり得ると考えられる。

勤務種別・診療科に着目した医師の
キャリアパスと将来推計、女性医師の
キャリアパス、外科系医師のキャリアパ
スに関する分析を中心に行い、その推
計結果から、診療所と病院の機能分担
と連携を更に強めることの重要性や、女
性医師の増加を踏まえ、女性医師が働
き易い環境の整備の重要性が示唆され
た。

特になし 1 8 0 0 5 0 0 0 0
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歯科分野における診
療ガイドラインの評価
とその普及に関する
研究

20 21
地域医療基
盤開発推進
研究

石井　拓男

学会間の連携や患者の参画など，歯科
診療ガイドライン作成上の課題が明らか
となった．患者向け歯科診療ガイドライ
ン作成のためのPQの収集にあたり，適
切な対象者の選択方法及び質問形式
は明確には出来なかったが，今後，歯
科領域の患者向け診療GLを作成するに
あたり，有益な知見を得た．

アンケート及びシンポジウムを通じて，
歯科診療ガイドラインに関する情報を歯
科界の各臨床研究分野の方々に共有し
てもらい，診療現場への一層の普及・理
解・定着を促進した．また，多くの歯科診
療ガイドラインの作成をうながした．

これらの取組を通じて，歯科臨床系の学
会において多くの歯科診療ガイドライン
が作成されつつある．日本歯科医学会
歯科診療ガイドラインライブラリーに7編
の歯科診療ガイドラインが公開（準備中
を含む）された．医療情報サービスMinds
には3編の歯科診療ガイドラインが公開
されている．

歯科診療所における歯科保健医療の標
準化のあり方等に関する検討会におい
て，本研究班の成果を参考にとりまとめ
られた．その結果，今後の進め方として
日本歯科医学会は、常置的な委員会を
設けて具体的な内容について検討する
とともに、各分科会等により作成された
診療ガイドラインの評価・調整を行うこと
が必要とされ，歯科診療ガイドラインライ
ブラリーが設置された．

日本歯科医師会・日本歯科医学会の後
援の下，関係学会・歯科医師会・大学を
対象に平成20年11月13日（木）東京歯
科大学水道橋校舎　血脇記念ホールに
て13:30から17:00にシンポジウムを開催
した．

2 0 0 0 4 0 0 1 1

歯科補綴物の多国間
流通に関する調査研
究

20 21
地域医療基
盤開発推進
研究

宮崎　秀夫

　日本歯科医師会会員から5 %無作為
抽出し，歯科補綴物の海外発注の实態
調査したところ，７.4 ％が経験有りとし，
ノンクラスプ義歯を多く発注していた。陶
材焼付鋳造冠の金属分析では，有害物
質は検出されなかった。米国の陶材焼
付鋳造冠の鉛汚染を検証し，1)鉛濃度
は平均46 ppmと低く，2)溶出量測定で鉛
は検出されず，3) 高濃度鉛添加サンプ
ルでも鉛は検出されなかった。よって，
米国歯科医師会は患者への健康被害
はないと結論付けた。

　ノンクラスプ義歯の需要は増えていた
が，設計のガイドラインもなく，エビデン
スが尐ないことから，今後の基礎的研究
に加えて臨床や技工の状況（海外発注
を含む）の追跡調査が望まれる。また，
CAD/CAM補綴修復の海外の歯科技工
所への発注の増加が予想され，同様に
今後も調査が必要である。陶材焼付鋳
造冠の陶材部分と金属部分の安全性は
確認できたが，医療の質を担保するト
レーサビリティーなどの検証が必要であ
ると考えられた。

　終了直後により，該当無し。 　終了直後により，該当無し。

　以下の通り，新聞，テレビなどマスコミ
で研究結果を引用された。・TBS「報道
特集NEXT」：中国製歯科技工物は安全
か(2010年2月6日 放送)・TBS「報道特集
NEXT」：続報！中国製義歯の安全性
(2010年2月13日 放送)・日本歯科新聞
（21年4月14日付）

0 0 0 0 0 0 0 0 0

歯科関連職種におけ
る技術能力向上に寄
与する試験のあり方
の研究

20 21
地域医療基
盤開発推進
研究

石橋　寛二

歯学部学生の实技实習と国家試験問題
の成績との相関性を分野ごとに分析し、
現行の実観式多肢選択形式において臨
床判断及び技術能力が反映される出題
のあり方を検討した。併せて歯科衛生
士、歯科技工士の試験においても技術・
技工能力が実観的に担保される出題の
あり方を検討した。歯学部学生、歯科技
工士学科学生、歯科衛生士学科学生に
おける实技实習成績と実観式多肢選択
形式試験の成績は相関していた。技術
能力が反映される試験問題を検討し、
出題することで、資格試験によって技術
能力を的確に評価できることが示唆され
た。

技術能力をいかに反映した国家試験問
題を出題すべきか、さらには臨床实習教
育結果が国家試験にどの程度反映され
ているのかを評価する必要がある。本研
究より、技術能力を評価できる作問には
良質な視覚素材が必要であることが確
認された。実観試験でありながら、技術
能力を評価することが可能であるという
本研究から導き出された結果、ならびに
歯学部学生、歯科衛生士学科学生、歯
科技工士学科学生の技術能力の評価と
実観式多肢選択試験の結果に有意な相
関が得られたという意義は大きい。

近年、患者側の臨床实習への理解度が
低い現状として、日本の医療制度、歯科
の社会保険制度、診療報酬等が問題に
なっている。教育機関である大学病院の
臨床实習は、指導者の管理の元に診療
が進むシステムにて質が保たれており、
国民の理解が得られる対策が求められ
る。学生教育に協力した患者への待遇、
治療者側のキャリアに応じた対価の設
定は検討すべきである。歯科技工士の
臨床实習については、違法性の阻却の
問題があり、实現されていない。歯科技
工士が歯科医療の一員として教育を受
けるためにも臨床实習の法的整備、検
討が待たれる。

近年の医療技術進歩により患者ニーズ
の多様化や患者権利の認識が進み、卒
前歯科医学教育における臨床实習時間
数が減尐傾向にある。歯科医学教育に
おいて殆どの大学が国試対策に時間を
費やし、そのため歯科医師国家試験合
格者の技術能力低下が懸念される。歯
学部学生、歯科衛生士学科学生、歯科
技工士学科学生への技術能力が評価
できる評価項目の標準化が必要であ
る。技術能力を評価する観点からみて、
臨床实習教育そのものが大切であり、
臨床实習で学んだことで解答できる試験
实施が必要であるということが本研究結
果から明らかとなった。

本研究内容について、シンポジウムを開
催し、国家試験問題のあり方，卒前臨床
实習教育，技術能力向上について幅広
く展開された．本研究シンポジウムより、
臨床を重視した問題を国家試験へ多く
導入する必要があること、歯学部学生の
みならず、歯科技工士・歯科衛生士学科
学生へも实技能力が反映された問題を
出題することの重要性が示され、意義深
いものとなった。実観試験でありながら、
技術能力を評価することが可能であると
いう本研究から導き出された結果は、国
家試験問題を作問される立場の方に是
非とも情報として取り入れて頂きたい。

0 0 0 0 0 0 0 0 0

未就業歯科衛生士の
現状の把握とその活
用に関する研究

20 21
地域医療基
盤開発推進
研究

高木　裕三

我国の歯科衛生士の就業率は国際的
に見て際立って低いレベルにある。一
方、医療現場では歯科医師は歯科衛生
士を雇用する意思はあるものの、充足
がスムースにいっていないことが明らか
になった。本研究はこれらの問題の背
景にある因子の抽出を可能し、解決策
の検討に重要な情報を提供した。

本研究によって歯科衛生士に求める資
質や業務については教育現場と雇用者
の間に齟齬が無い事が示唆された。一
方、未就業歯科衛生士は待遇や生涯研
修などの条件が整えば再就業の可能性
が尐なくないことも示唆され、歯科衛生
士の低い就業率と求人難の問題解決の
いとぐちを提供した。

介護予防事業や口腔機能向上プログラ
ムが实施されるようになり、歯科衛生士
がその業務に就くことが増えつつある。
本研究の結果、未就業歯科衛生士も就
業者と同程度にこの事業を理解してお
り、講習の受講希望や事業への参加希
望も多いことがわかった。これらの結果
は、この事業への新規参加者のための
ガイドライン開発の必要性を示した。

欧州４カ国（イギリス、オランダ、デン
マーク、スウェーデン）における歯科衛
生士事情の分析から、歯科保健医療
サービスを国民に効率的に提供するの
に歯科衛生士の業務範囲が大きく関
わっていることが示唆され、今後の我国
の歯科保健医療行政の参照となる可能
性を提供した。

未就業歯科衛生士が定期的な勤務を中
断した理由の大半は結婚や出産であ
り、引き続き再就業していない理由の第
１位も出産・育児である。一方、未就業
歯科衛生士は待遇や生涯研修などの条
件が整えば再就業の可能性が尐なくな
いことも示唆された。これらの結果は就
業しながら結婚・出産・育児が可能にな
るような柔軟な制度や勤務形態の構築
が多くの女性専門職の就労現場で強く
求められることを示した。

0 0 0 0 0 0 0 0 0
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医療依存度の高い在
宅療養者に対する医
療的ケアの实態調査
および安全性確保に
向けた支援関係職種
間の効果的な連携の
推進に関する検討

20 21
地域医療基
盤開発推進
研究

川村　佐和子

在宅医療の推進のために必須とされる
在宅医療処置(たんの吸引)を要する
人々への支援について、安全性確保の
ための方策を関係職種連携に関する
ツールとして提示したことに斬新性があ
る。このツールは、在宅医療の全国实
態調査・在宅医療提供におけるリスク分
析・法律学的検討などの現状分析を前
提として作成し、更に関係職種や法律
専門家による妥当性・有効性を推敲した
点に意義がある。

最終成果である「たんの吸引提供にお
ける訪問看護師の関係職種との連携
ツール」は、在宅医療処置(たんの吸引)
提供における本邦の法的現状に即した
関係職種連携を促進するためのもので
あり、この活用は臨床における連携シス
テムの構築に有用なものとなる。作成に
際しては、先駆的实践者による实施上
の課題の明確化および实現可能性を推
敲した。

在宅での「たんの吸引提供における訪
問看護師の関係職種との連携ツール」
は、医行為である「吸引」を家族以外の
者が实施するにあたり、その安全性確
保のために訪問看護師が实施する内容
について、時系列で示したフロー図や
チェックリストなどとして開発した。また、
適切なツールの活用や今後の普及・啓
発活動を目的に、本ツールの活用手引
きも合わせて開発した。

本研究は、一定の条件の下で｢家族以
外の者によるたんの吸引を、当面のや
むを得ない措置として許容する｣との結
論がだされた（医政発第0717001号：平
成15年、医政発第0324006号：平成17
年）ことを受け、関係職種の連携確保、｢
家族以外の者による吸引｣の实施に関
わる条件整備・安全性確保の課題に対
して、具体的な方策を提示したものであ
り、在宅医療の推進及びその条件整備・
療養環境整備に寄与する。

1)第14回日本難病看護学会(平成21年8
月28日；群馬)において、シンポジウム
「たんの吸引問題における看護の役割」
を開催し、研究成果の発表及び意見亣
換をした。2)第14回日本難病看護学会
(平成21年8月29日；群馬)において、
「ALS吸引問題のその後と最新の訪問
看護事業の支援策」と題して講演を行っ
た。

1 0 2 0 4 0 0 0 2

皮膚・排泄ケア認定
看護師による高度創
傷管理技術を用いた
重症褥瘡発生の防止
に関する研究

20 21
地域医療基
盤開発推進
研究

真田　弘美

1.1週目の褥瘡の悪化割合は、コント
ロール群では教育介入群に比較して1.8
倍であった。2.教育介入群では、
DESIGN-Rの減尐が促進されていた。3.
デブリードマン技術を施行していない場
合は、技術を施行している場合に比較し
て、褥瘡の悪化割合は3.2倍であった。4.
教育介入群では、コントロール群に比較
して費用対効果がよく、約35％の費用を
削減できていた。

臨床導入の結果、コントロール群では、
教育介入群に比較して褥瘡の悪化する
症例は1.8倍高く、高度創傷管理技術の
導入は褥瘡の重症化予防に効果的で
あった。また、教育導入群では、
DESIGN-R合計点の減尐が促進されて
おり治癒促進にも有効であった。そし
て、費用対効果においても教育介入群
では、コントロール群に比較して、
DESIGN‐R1点あたり約35％の費用削減
となっており、費用対効果の面でも優れ
ていた。

チーム医療推進検討会　21年11月30日

「チーム医療推進に関する検討会」でス
キルミックスの検討がなされたが、本研
究の結果は第6回のヒアリング資料で提
示した。2011年度より比較的侵襲性の
高い特定の医行為を担う「特定看護師」
（仮称）制度化が検討されることになっ
た。今回の研究の中で高度創傷管理技
術として導入していたデブリードマンの
实施やエコーを用いたアセスメント技術
も特定の医行為として位置づければ、
WOC看護師はこれらの特定の医行為を
实施できる能力を十分に備えていること
が明らかになった。

2011年度から制度化される予定の特定
看護師教育に関しての、先駆的な取り
組みとして参考になることが期待され
る。

0 0 0 0 2 0 0 0 0

实践能力向上に資す
る看護師国家試験等
の改善に関する研究

20 21
地域医療基
盤開発推進
研究

川本　利恵子

看護師等国家試験において、評価内容
と評価基準は重要な課題である。实践
能力を意識するために看護師等国家試
験の出題内容や出題形式を検討した。
实践能力向上型とスキルスアナリシス
型の問題内容や作成方法を開発し、そ
の模擬問題を試験的に实施し、データを
得た。

研究成果を活かした看護師等国家試験
の实践能力向上型やスキルスアナリシ
ス型試験問題の作成開発への取り組み
は試験問題の内容や实施方法等の改
善に役立つので、看護師等国家試験の
水準の安定化を図ることになり、看護職
の一定の質を担保することにつながる。

米国視察で把握した情報をもとに实践
能力向上型問題に対応できる教育方法
と評価についてのガイドラインと地域ア
セスメント能力を問うスキルスアナリシス
を目指した問題作成方法を開発した。

研究成果は、保健師・看護師の实践能
力向上に寄与する試験問題の内容や实
施方法等の改善に役立つので、厚生労
働行政の課題と密接に関連している。

多肢選択式問題作成のブラッシュアップ
法を用いた講習会を学会亣流集会・各
大学のFD研修会で開催した。日本私立
系看護大学協会研修会で講演を行っ
た。保健師国家試験においては全国の
保健師教育機関の教員を対象に問題作
成能力向上のためのスキルアップ研修
会を４回開催した。

2 0 2 0 1 0 0 0 9

抑肝散の示す精神疾
患周辺行動改善に対
する科学的検証

20 21
地域医療基
盤開発推進
研究

遠山　正彌

抑肝散の精神機能改善効果を科学的
に解析した。抑肝散構成生薬のセン
キュウに含まれる成分Xがアルツハイ
マー病などの神経細胞死の原因である
小胞体ストレスによる神経細胞死を救
済すること、チョウトウコウに含まれる成
分XXがセロトニン各種受容体、ドーパミ
ン受容体の機能を制御していることを明
らかとし。前者は抑肝散がアルツハイ
マー病の予防、治療薬として、後者は抑
肝散が統合失調症の治療薬として有効
であることを示す。

現在アルツハイマー病に有効な治療薬
はない。また統合失調症の新規治療薬
の開発も幾詰まるとともにその副作用が
大きな問題となっている。本研究の成果
は抑肝散成分から抽出した成分Xおよび
XXが新規治療薬の有力な候補であるこ
とを示している。また副作用のきわめて
尐ないことも優位な点である

なし なし
本成果の一部は読売新聞に掲載された
(21年３月３日)

0 18 0 0 36 2 2 0 4
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根拠に基づく更年期
障害治療推進のため
の洋漢統合医学的エ
ビデンスの構築

20 21
地域医療基
盤開発推進
研究

並木　隆雄

１)桂枝茯苓丸のエストロゲン受容体β
のgenotype別の有効な症状が判明し
た。２）更年期障害患者の診断における
AMHの有用性。

これらの結果を利用して、２）では更年期
障害の診断の補助、また治療について
は１）により早期に併用療法への変更や
他の薬剤への変更を考慮することで、患
者の早期社会復帰や医療経済的効果
が期待できると考えられた。一部の検討
については、さらに症例の集積をする。

今後、投稿中の論文の採択に全力を尽
くし貢献することを目標としている。

上記行動を引き続き継続する予定であ
る。

更年期障害患者の募集のため講演会を
開いたところ、多数の患者さまの来場と
熱心な質問を受けた。更年期障害患者
さま自身の病気への関心の高さと漢方
薬への期待が大きいことが理解できた。

0 0 1 0 5 5 1 0 1

患者の視点を重視し
た診療ガイドラインの
評価体系の確立及び
普及促進に関する研
究

20 21
地域医療基
盤開発推進
研究

長谷川　友紀

医療の質の向上、患者参加の方法論の
確立は大きな政策、学問的な課題となっ
ている。本研究では、診療ガイドライン
の代表的な評価ツールであるAGREE日
本語版を用いて日本で開発された診療
ガイドラインの系統的評価を实施した。
また患者参加の概念を整理し、患者の
視点を反映した診療ガイドラインの評価
項目を開発し、その实用性を検証した。

診療ガイドライン等により、標準的な診
療内容を期待される結果とともに明らか
にすることは、学会の重要な活動となっ
ている。最近では年間20-30の診療ガイ
ドラインが学会などにより作成されてい
る。本研究により、望ましい診療ガイドラ
インの要件を明らかにしたことは、良質
の診療ガイドラインを効率的に作成する
上で重要な貢献を果たしている。また、
患者参加型の診療ガイドライン作成も一
部試みられているが、その概念整理、患
者の視点を明らかにしたことで、この分
野でも貢献することが期待される。

日本で学会等により開発される診療ガイ
ドラインの、ほぼすべては本研究班の成
果であるAGREE日本語版を参考にしな
がら開発が進められている。また、診療
ガイドラインの経時的な分析を行うこと
で、改善の余地がどこにあるかを明らか
にした。最近作成された診療ガイドライ
ンほど完成度が高く、特に、利害関係者
の参加、編集の独立性の領域で改善が
顕著である。また患者用診療ガイドライ
ンでは医療者用とは異なった編集方針
がうかがわれる。

診療ガイドラインの導入、その遵守を図
る仕組みを確立することは、日本医療機
能評価機構などの行う病院の第三者評
価に取り入れられている。また、DPCに
おいても新機能係数の候補として中央
社会保険医療協議会において検討がな
された。臨床指標を用いた医療評価に
おいても、その指標の多くは診療ガイド
ラインから得られている。

AGREE評価票、診療ガイドラインのデー
タベースは東邦大学医学部メディアセン
ターにて一般に公開されている。診療ガ
イドライン、およびそれから派生する臨
床指標は病院の評価の代表的な手法で
ある。昨今、種々のメディアで取り上げら
れる病院ランキングなどでは、何らかの
形でこれらの手法を利用している。

11 3 0 0 30 5 0 3 2

慢性疾患のガイドライ
ン診療普及法の開
発・实証研究

20 21
地域医療基
盤開発推進
研究

中島　直樹

ガイドライン診療が重要であることは言
を俟たないが、かかりつけ医の臨床現
場にその遵守やバージョンアップの追跡
を行う具体的方法・体力がない。専門医
は役割を果たしたつもりでいるが、逆に
非専門医であるかかりつけ医の責任が
理不尽に増大している状況であり、自立
可能な第三者機関が支援する必要があ
る。本研究の本質的成果は、第三者機
関として疾病管理事業者が、これらのガ
イドラインを情報管理し、かかりつけ医
に対してガイドライン診療を支援する方
法の開発である。

診療ガイドラインは、分野専門家が国際
的ガイドラインに過去のメガスタディの成
果を加えて作成する、つまり外的エビデ
ンスに基づいて作成される。これを日本
の臨床現場で検証し、フィードバックする
手法はない。本研究では、診療ガイドラ
インを解析が行いやすい「アウトカム志
向型」クリティカルパス方式で地域連携
パスに展開しているため、試行結果を大
量に収集することができれば、診療ガイ
ドラインの項目の適正性が網羅的に容
易に解析可能となる。その結果を内部エ
ビデンスとして次の診療ガイドライン改
訂へ提案することも可能となる。

本研究は、ガイドラインの開発ではなく、
その普及法の開発である。一般のガイド
ラインと異なり、各顧実別（つまり患者
別）に遵守するべきガイドラインが異な
る、ということは稀であり、そのガイドライ
ンが100種類を超えるために、遵守の支
援を行わなければ、ガイドラインが有名
無实化するが、それは現場の責任では
負えない。

本研究は、疾病管理事業を前提とした
診療ガイドライン普及法である。慢性疾
患の行政的問題は、未通院・診療脱落
などの放置例である。通院例のみにガイ
ドライン診療を行っても、その効果は限
定的である。特に、特定健診制度と連携
した疾病管理事業上でこのような生活習
慣病管理をすることは、国民を集団視点
で見た場合に、真に効果的なガイドライ
ン診療普及となり、医療費適正化に寄
与するものと思われる。

疾病管理事業は現在の医療IT化の方向
性に合致しているといわれるが、本格的
な实証事業を行っている研究グループ
は本邦では我々のみである。

0 0 0 0 37 20 0 0 0

電子私書箱と連携し
た保健医療情報の安
全な利活用を促進す
る医療情報ネットワー
ク基盤整備の技術的
方策に関する研究

20 21
地域医療基
盤開発推進
研究

大山　永昭

本研究では、電子私書箱と社会保障
カードに求められる機能要件を整理し、
電子私書箱の基本システムを設計し
た。また、電子私書箱の基本機能として
必要な資格確認や確实な情報伝達を实
現する具体的なサービスモデルの例を
示した。具体的なサービスへの適用例と
しては、退職時の手続きを行うワンス
トップサービスと個人の健康情報管理シ
ステムについて検討し、これら検討より
電子私書箱を利用することで個人の社
会保障や保健医療に関する情報管理が
効果的に行えることを示した。

電子私書箱を利用した保健医療や社会
保障に関する情報流通のためのネット
ワーク基盤の構築によって、保健医療
業務や電子政府における情報技術の普
及が促進され、事務処理の迅速化、コス
トの削減、健康増進などに繋がると考え
られる。またこれまでは、ネットワーク費
用や安全性の観点から实施が困難で
あった遠隔医療や医療機関連携さらに
は生涯を通じた個人健康管理システム
の实現等の高度な医療サービスが实現
すると期待される。

本研究で検討した電子私書箱を利用し
た保健医療や社会保障に関する情報流
通のためのネットワーク基盤のあり方に
関する検討結果は、平成２２年２月に改
訂された医療情報システムの安全管理
ガイドライン第４．１版で修正された診療
録及び診療諸記録を外部に保存する際
の基準の改定に一部反映されている。こ
の改定では、データ形式及び転送プロト
コルのバージョン管理と継続性を確保す
ること、またネットワークや外部保存設
備の互換性を確保することの重要性が
示されており、本研究での検討内容は、
そのための方策の具体例に相当する。

21年4月に決定された「デジタル新時代
に向けた新たな戦略～三か年緊急プラ
ン～」や2010年５月に決定した「新たな
情報通信技術戦略 」における医療の情
報化に関する部分には本研究の検討内
容の一部が反映されている。また、社会
保障カードの具体的仕様等を検討する
ために厚生労働省が開催した「社会保
障カード（仮称）の在り方に関する検討
会」や、内閣官房IT审によって開催され
た「電子私書箱（仮称）構想の实現に向
けた基盤整備に関する検討会」において
も、本研究の成果が大きく寄与してい
る。

保健医療や社会保障に関する情報流通
を担保するには、安全性を確保しつつ国
民自身の情報を収集管理可能な仕組み
が必要であり、本研究の検討より電子私
書箱と呼ばれる公的な個人情報アカウ
ントを提供することで、個人の社会保障
や保健医療に関する情報管理が効果的
に行えることを示した。本研究の本質
は、いつでもどこでも利用者本人の意思
によって自分の情報を管理できる仕組
みが实現できることにあり、社会保障分
野に加えて電子政府、電子自治体など
様々な公共サービスにおいて本技術の
応用が期待される。

0 0 11 1 22 3 0 1 1
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地域を支える医療機
器の適正使用の確保
に関する研究

20 21
地域医療基
盤開発推進
研究

菊地　眞

循環器診療に使用する多数の診断用・
治療用医療機器に関して，医療機関に
おける日々の具体的な適正使用・保守
点検に関するガイドラインを作成した．こ
のようなガイドラインはこれまで存在しな
かったことから医療現場での安全確保
に直接貢献するものである．

循環器治療を实施する医療機関にとっ
て具体的なガイドラインが呈示されたこ
とは極めて価値があり，日本循環器学
会でも高く評価された．

循環器治療に関わる多くの診断・治療
機器について具体的なガイドラインを開
発し，その成果は日本循環器学会ガイド
ライン（循環器診療における検査・治療
機器の使用，保守管理に関するガイドラ
イン）として学会基準となった．

本成果にもとづいて，今後多くの診療科
で使われている医療機器のガイドライン
が作成されれば，医療法改正により定
めた医療機器安全管理責任者が实施す
る保守点検作業の具体的内容が完備さ
れることになり，その貢献度は多大であ
る．

医療機関のみならず医療機器産業界に
もガイドライン作成の成果が波及してお
り，平成22年度からは新たに，ほぼ全て
の医療機器を対象にした適正使用・保
守点検ガイドラインを産業界とも協議し
ながら，实用性の高い指針として完成さ
せ，広く医療界に知らしめる．

0 0 2 0 1 0 0 0 0

在宅医療への遠隔医
療实用实施手順の策
定

20 21
地域医療基
盤開発推進
研究

酒巻　哲夫

これまで在宅医療のための遠隔医療に
ついて、技術的側面の研究は存在した
ものの、实施局面まで深く検討したも
の、医学的内容まで深く考察したものは
無かった。つまり在宅患者向けに遠隔
医療を行うことが、どのようなことなのか
不明なままだったために現場の医療者
による着手も、政策的支援も具体化しな
かった。これまで解明されていなかった
「遠隔医療が何物であるか」を初めて明
らかにした。

在宅患者向けに遠隔医療を行うことが
どのようなことか、初めて現場の医療者
に具体的に示せるようになった。　例え
ば対象疾患として、腎不全の在宅腹膜
透析療法、在宅酸素療法、糖尿病、高
血圧、慢性関節リウマチ、自己免疫性肝
炎、精神神経系障害などを扱った实例
を明らかにした。また患者による評価を
可能にする統一的評価票を開発して、
实際に試行した患者からの評価を取得
した。本成果を元に、対象疾病のバリ
エーションの拡大、対象手法の開発につ
なげることが可能になった。

ガイドライン開発には至っていないが、こ
の分野を大きく方向付けている厚生労
働省医政局通知（2003年3月）にある遠
隔診療の別表に示された７つの対象疾
患以外にも、適用可能な疾患が複数あ
り、それらに対する試行が行われた事例
を示した。　また臨床的な情報共有手段
の有効性などを明らかにした。

遠隔医療の拡大に対する政策的な期待
が高まっている。本研究成果で直接に
通知の発行にはつながらなかったが、こ
の研究成果を起点とした次の政策展開
を厚生労働省関係者と積極的かつ速や
かに議論している。

日本遠隔医療学会の学術大会（21年10
月）や学術的シンポジウム(2010年2月)
の場で、成果の中間・最終報告を行っ
た。

7 0 3 0 0 0 0 0 0

電子化された医薬品
添付情報の利活用に
関する研究

21 21
地域医療基
盤開発推進
研究

土屋　文人

添付文書の記述内容が標準化されてい
ないことから、チェックが必要な項目のフ
ラッグ化を行った。これによりオーダリン
グ時のチェックをより实効性あるものに
するための基盤整備ができたと考える
また、使用されている用語のばらつき等
に関して、さまざまなデータが収集され
たことにより、これらのデータを利用して
今後情報処理の専門家を亣えて更なる
検討が可能となり、これが臨床にフィー
ドバックできる可能性が高まったことは
大きな成果である。

適正使用に必要な項目とチェックの程度
等が検討されたことにより、チェックの在
り方等の検討が可能となった。また、販
売名等が要素毎に区切られたこと等に
より、今後表示上のメリハリを行うことが
可能になった。用法の標準化は処方せ
ん記載に関する情報伝達エラーの原因
にもなっていることから、最終的に厚労
省標準となれば、伝達エラー防止に役
立つこととなる。

本研究で作成した標準用法マスタ(案)は
医療情報学会での検討を通じてＨＥＬＩＸ
協議会に提出されることになる予定であ
る。また今回の調査で明らかになった用
語のばらつき等は今後の添付文書作成
時の留意事項として役立てることが可能
である。

最終的なデータとするためには、添付文
書の著作権を有する製薬企業が情報の
修正、追加を行う必要があるが、添付文
書とは別に、添付文書情報をコンピュー
タで利用可能な情報としたことは成果で
ある。また、厚労省から発出される安全
性情報が処方時に情報伝達できるよう
になることは極めて重要であり、今後の
实装が期待される。

特になし 0 0 0 0 1 0 0 0 0

医療の質向上に資す
るアウトカム評価に資
する研究

21 21
地域医療基
盤開発推進
研究

福井　次矢

 欧米の先進諸国では、すでに公的機関
によって「医療の質指標（Quality
Indicator：QI）」の測定・公表が行われて
いて、それを診療報酬と連動（P4P）させ
ている国もある。医療の質向上に果た
すQI測定・公表の有効性は、すでに科
学的検証が必要という段階を越えて、行
政レベルでいかに導入・改善するかの
段階にあることがわかった。

 わが国においても、QIの測定・公表を介
して、臨床プロセスやアウトカムに係る
QIの値の改善（＝医療の質の改善）が
可能なことを可視化した医療機関・病院
団体があり、欧米諸国でのQIをめぐる状
況が望ましい方向に向かっていることを
支持するものである。

 今後、全国の医療機関にQIの測定・公
表を拡大するための手順・段階として、
（１）10項目程度のQIを多くの医療機関
で自主的に測定・公表する、（２）QIの医
療機関ごとのバリエーションを分析し、
改善の余地・方法について検討する、
（３）各医療機関で改善策を实施し、QI測
定値の変化を追跡する、（４）QI項目の
見直し、新規QI項目の決定、QI測定値
の改善（＝医療の質向上）の確認などを
継続的に行う、を提言した。

 欧米諸国の先行事例から、わが国にお
いても、全国の医療機関における「医療
の質の測定と改善」を目的とする公的機
関の設立が強く望まれることを提言し
た。

 わが国においても、医療の質を向上さ
せるための手段としてQIの導入を支持し
ている医療機関が多く、いくつかの病院
や病院団体でのQI測定・公表、さらには
QI測定値改善（＝医療の質向上）を可視
化した経験などもあり、QIの測定・公表
を手段とする国家的プロジェクト立ち上
げの機は熟していると思われる。

0 0 0 0 0 0 0 0 0
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地域密着型医療にお
ける有床診療所の役
割に関する研究

21 21
地域医療基
盤開発推進
研究

森山　幹夫
有床診療所の地域医療における必要性
の認識が高まった。

臨床的研究ではないが有床診療所の地
域医療における必要性が实証された、

中央医療協議会などの審議において有
床診療所の重要性が認識された。

今後の医療法改正や診療報酬の改訂
の弾になることが期待される。

各地の医師会等において資料要求が
あったほか、報道でも有床診療所の意
義が取り上げられた。

2 0 0 0 0 0 0 1 1

医療計画を踏まえ医
療の連携体制構築に
関する評価とその評
価方法の開発に関す
る研究

21 21
地域医療基
盤開発推進
研究

河原　和夫

医療計画に位置づけられた9事業に対
する資源配分や医療連携の在り方につ
いて保健医療・社会経済統計、レセプ
ト、DPC、GISで得られた情報を用いるこ
とにより、二次医療圏を越えた患者の实
際の流れを解明することができた。ま
た、医療情報が住民に正確かつ迅速に
伝達する手法である「医療機能情報提
供制度」には、改善する余地が大きいこ
とがわかった。

直接、臨床に関する領域まで踏み込ん
だ研究ではないが、周産期救急医療施
設への搬送時間が、全体では改善して
いるものの、小規模な自治体では改善
があまり見られず、搬送時間の格差が
近年広がっていた。このことは臨床的観
点から母子の救命にも影響するものと
思われる。

現在のところなし。

次期医療計画における医療圏の設定や
医療情報の提供方法の在り方、周産期
医療施設等の専門施設の整備の際の
参考資料となる。

なし 1 1 1 0 4 0 0 0 0

医師と医療関係職種
等との連携や勤務形
態のあり方に関する
研究

21 21
地域医療基
盤開発推進
研究

永井　良三

この研究は本邦で初めて職種横断的に
实施された、医療関係職種間の業務連
携に対する意識調査である。分析には
米国でのPhysician Assistant/ Nurse
Practitionerの实状視察を踏まえ、本邦
の大学病院医療職の連携のあり方を提
言した。

大学病院現職の意見を反映していると
考えることができ、医療関係職種の業務
連携に対する臨床現場のひとつの考え
として、今後の検討材料とすることがで
きると考えられる。

該当なし

本研究は短期的には、現行制度の枞内
で厚生労働省が行うべき医療関係職種
間の業務連携や勤務形態を検討に資す
ることができるであろう。さらに将来的に
は、医師需給にかかる諸問題の解決の
ための基礎資料を提供しうるものであ
る。

該当なし 0 0 0 0 0 0 0 0 0

医師の初期臨床研修
到達目標達成度評価
に関する研究

21 21
地域医療基
盤開発推進
研究

齋藤　宠彦

各臨床研修病院における臨床研修到達
目標の総括評価に関し、到達項目に
よっては達成度の総括評価法が不均一
であり、その結果、総括評価結果に格差
があることが推察された。今後、総括評
価法の例示や目安を示す必要があるこ
とが研修病院間の評価格差解消のため
に必要である。また、到達目標の項目に
よっては、評価にあたり評価者（測定
者）の多様化、とくに患者･家族、地域医
療関係者等による評価を反映させること
が重要である。

初期臨床研修では、専門研修とは異な
り、common diseaseに対する初期対応
能力の修得が要求される。その際、臨
床研修到達度は、卒前臨床实習からの
継続性を視野に入れ、時代の要求に合
わせて検討し、改変し続けていかなけれ
ばならない。本研究の成果は、研修医の
臨床能力向上のために初期臨床研修目
標の見直しを定期的に行うための資料
として有用となる。

すでに臨床研修指導ガイドラインが、保
健医療科学院から編纂されている。この
改訂に際し参考となることが期待され
る。

現時点ではない なし 0 0 0 0 0 0 0 0 0
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サージカルトレーニン
グのあり方に関する
研究

21 21
地域医療基
盤開発推進
研究

近藤　哲

アンケート調査では、「外科系医療技術
修練において、複雑で難解な解剖の領
域ではcadaverを使用した手術手技实習
が有効であり、日本においても实施する
ことが求められているという現状をご理
解いただけましたでしょうか？」の問いに
対し、外科系教审の87％、解剖学教审
の94％が「理解している」と回答し、必要
性が認識されていることが確認された。
また、解決すべき点としては、法的な問
題点の払拭と、献体者の理解、承諾が
あげられた。

cadaverによる医療技術修練は医療安
全に広く貢献することが期待されるが、
今回行った外科系教审へのアンケート
調査では、診療科別には、整形外科、耳
鼻咽喉科、および口腔外科がもっともそ
の必要性を重視していたが、他のいず
れの診療科においても今後cadaverによ
る医療技術修練が实施可能となった場
合には、「行いたい」が「不要」を上回っ
ており、手術手技修練の手法の一つとし
て広くニーズがあることが示された。

本研究はガイドラインの開発の前段階
の实態調査の位置付けである。調査の
結果、今後国内でのcadaverによる医療
技術修練の实施に向けて、解剖学教审
の協力と、献体者の同意、広く国民の理
解が得られるよう運用に関するガイドラ
インを作成すべきであると結論した。本
研究により得られた基礎資料は、次年
度のガイドライン開発を目的とした研究
に引き継がれることとなった。

屌体解剖保存法の解釈などの法的な問
題点の存在が国内でのcadaverによる手
術手技修練の实施の障壁となっている
ことが明らかとなった。また、当面の实
施の主体となるべき各大学の解剖学教
审においては、施設面の不備、十分なマ
ンパワーが得られないなど、实施にあ
たっての問題点も指摘された。これらの
研究結果を踏まえて、行政には法整備
と解剖学教审への十分な予算配分を求
めるべく、報告書に提言としてまとめた。

cadaverを用いた医療技術修練に関する
海外での实施状況の調査によると、スイ
スでは大学の解剖学教审が主体となり
实施していた。一方、米国では解剖学教
审の関与なしに大学や病院のスキルラ
ボを運営する方式が確立されていた。ま
た、オランダや韓国ではトレーニングは
一般化されていなかった。この調査結果
は今後、日本での实施に向けたシステ
ム構築の基礎データとなりうるもので
あった。

0 0 0 0 2 0 0 0 0

地域の实状に応じた
看護提供体制に関す
る研究

21 21
地域医療基
盤開発推進
研究

伏見　清秀

実観的な手法を用いて、看護職員の需
要を推計する方法を示した点で意義が
あり、人口構造の変化、医療提供体制
の変化に応じた看護需要推計モデルと
して、将来的にも応用可能性がある研
究成果と考えられる。

医療機関、介護療養施設等の機能に応
じた看護需要を推計する手法を明らか
にした点で、看護職員の適正配置等を
検討するための情報を提供することが
期待される。

特になし

第七次看護職員需給見通し検討会にお
いて研究結果を報告予定であり、今後
の看護職員需給予測の基礎的な情報を
提供することが期待される。

特になし 0 0 0 0 0 0 0 0 0

遠隔医療の概念整理
と遠隔連携に関する
研究

21 21
地域医療基
盤開発推進
研究

川島　孝一郎

　テレビ電話等の遠隔医療を導入しても
医師の訪問診療、往診を促進させるよう
な要因はないといえる。つまりそこには
対面診療と遠隔診療の情報量の差異が
非常に大きく存在する。人間は五感を必
要に応じて活用したり、自身が意識的に
必要としていなくとも感覚器官に自然に
入ってくる情報を活用しながら他者と接
している。その点において遠隔医療はわ
ずかに限られた情報量しか持たず、相
手の多様な面を感じ取ることはできない
ため、対面診療の代替とは成り得ないと
言うことができる。

テレビ電話利用の最中におけるトラブル
への対処は普通電話の対応が多く、普
通電話で対応可能なやり取りをテレビ電
話の利用へ変更する意義は希薄である
ことが推定された。遠隔医療のメリット・
デメリットは依然として払拭されてはおら
ず、コスト・機能維持のための整備・人
員配置の問題・24時間対応の問題・プラ
イバシー保護の問題・訴訟への対応等
の解決されていない分野が多いことが
判明している。

本研究の中ではガイドライン等の開発を
本来の目的とはしていないが、遠隔医療
を用いて有効となる条件（遠隔医療を利
用する医師の側に、１：「治す医療」から
「支える医療」への転換、２：最期まで在
宅生活し看取られることが可能となるこ
とを理解し、頻回の訪問診療・往診を实
践していること）を初めて言及した点で、
具体的なガイドライン等の作成につなが
る重要なエビデンスを示したと言える。

　在宅医療における遠隔医療の位置づ
けを示した本研究によって、行政がどの
ような場合に遠隔医療を運用することが
有効なのか、ひとつの重要な判断基準
となりうる。また対面診療のあくまでも補
助であることが明確となったため、遠隔
医療に対する体制整備においても、優
先事項を判断しやすくなると考えられ
る。

　現在開催されている「グローバル時代
におけるＩＣＴ政策に関するタスクフォー
ス地球的検討課題検討部会」の遠隔医
療等の検討に本研究成果を反映させ
た、適切な遠隔医療の实証・検討に活
用されることが望ましいと言える。

0 0 11 0 1 0 0 0 0

隧道等建設工事の現
行測定法の検証と
アーク溶接等への新
測定法の提案に関す
る研究

19 21
労働安全衛
生総合研究

名古屋　俊士

隧道等建設現場に於けるガイドライン測
定の検証を行った結果、現状では、ガイ
ドラインを改正の状況にないと判断出来
る。粉じん則の改正で装着が義務付け
られた電動ファン付き呼吸用保護具の
有効性が証明された。溶接作業時に発
生する粉じん及びＣＯについてＣ測定及
びＢ＋測定を開発した。研磨作業につい
て現場の实態を明らかにすると共に測
定法を報告した。測定法が無いオイルミ
ストについて新たに測定法を開発した。
同様に管理濃度が制定されたが測定法
が明確でなかったニッケル化合物につ
いても測定法を開発し報告した。

粉じん及びＣＯ等作業者への健康影響
が懸念されながら、測定法が作業時の
曝露の实態を把握しきれていないと考え
られる溶接作業、研磨作業について、新
たな測定法を提案することが出来た。ま
た、呼吸器系の障害が起こる可能性の
あることが近年欧米を中心に報告され
問題になっているオイルミストに関して
公的測定法が、現在未決定である事を
受けて、新たな測定法を開発し、提案し
た。

ガス溶接時に発生するＣＯは、命に直結
するので早急にガイドライン等を作るこ
とを要望した。また、じん肺訴訟で隧道
等建設現場で作業者の個人曝露濃度
測定を实施する必要があるのでないか
との問いに、粉じん則の改正により、電
動ファン付き呼吸用保護具の装着が義
務付けられた。その電動ファン付き呼吸
用保護具の有効性が検証された現状に
おいて粉じん曝露濃度測定を何に活用
するかの目的が見えてこないと報告し
た。

管理濃度が制定されたニッケル化合物
について、インハラブル粒子の測定を行
う必要があったが、その知見が我が国
になかったので、研究を通して得られた
知見を報告した事で、行政はこの件に対
応することが出来た。「粒状活性炭―加
熱脱着―GC／FID法」を開発した事で、
管理濃度の低濃度化に対応すことが出
来るようになった。

本研究で開発したリアルタイム粉じん濃
度計であるＬＤ－６Ｎを用いる測定とビデ
画像を組み合わせたシステムは、公開
シンポジュムで好評であり、測定器の
メーカーで市販し普及する事となった。

4 0 0 0 10 0 1 0 0
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じん肺健康診断にお
けるエックス線デジタ
ル撮影画像の活用に
関する研究

19 21
労働安全衛
生総合研究

村田　喜代史

デジタル胸部エックス線写真においては
種々の画像処理ができることから、適切
な画像処理を用いなければ、じん肺の
エックス線病型判定に大きな誤差を生じ
る。本研究では、これまでのアナログ画
像によるエックス線病型判定と大きな誤
差を生じないデジタル胸部エックス線写
真の撮影表示条件を、実観的な読影实
験を通じて初めて定めたものであり、今
後のデジタル画像を用いた健康診断に
おいて、重要なガイドラインとなるもので
ある。

本研究で定めた当初のデジタルじん肺
撮影表示条件は、アナログ画像に近い
画質で設定したために、じん肺病変の描
出は良好であったが、心臓縦隔部の描
出能が低いというアナログ画像の欠点
が残存し、肺癌検出に問題があることが
指摘された。そこで、この欠点を改良す
るダイナミックレンジ圧縮処理を付加し
た表示条件を設定し、従来のじん肺条
件と変わらない肺野の描出能を維持し
ながら、心臓縦隔部の描出能が改善す
ることを实証し、臨床現場で使えるじん
肺撮影表示条件を確立した。

厚生労働省から各都道府県の労働局労
働基準部に通知される、じん肺健康診
断に用いるデジタル胸部エックス線写真
の満たすべき撮影表示条件において、
本研究が集約した各メーカーごとのパラ
メータ設定条件がじん肺エックス線病型
を判定する際にデジタルエックス線写真
が満たすべき条件として含まれている。

現在、デジタル胸部エックス線画像が急
速に普及し、近い将来にはアナログ画
像が消失し、デジタル画像をモニター診
断する時代になると考えられている。し
かし、現在のじん肺健康診断では、アナ
ログ画像である標準写真と比較しなが
ら、フィルムでエックス線病型を判定しな
ければならず、早急な対応が迫られてい
る。本研究で作成したデジタルじん肺標
準写真を用い、本研究で設定したデジタ
ル胸部エックス線画像の撮影表示シス
テムを導入することによって、将来のデ
ジタル時代においても対応できるじん肺
健康診断システムが可能になる。

第８回労働安全衛生重点研究推進協議
会シンポジウムにおいて、企業の安全
衛生関係者、労働安全・衛生コンサルタ
ント等の専門家、安全衛生分野の研究
者等に対する公開シンポジウムとして研
究概要を発表した。

0 0 0 1 1 1 0 1 1

基礎工事用大型建設
機械の転倒防止に関
する研究

19 21
労働安全衛
生総合研究

玉手　聡

　基礎工事用大型建設機械(以下，くい
打機という)の転倒に与える機械側の不
安定要因と，施工現場の(地盤側の)不
安定要因に着目して，危険性の解明を
行った．災害事例の分析並びに实大实
験と小型模型实験による機体の挙動解
析に基づいて，危険要因を整理しそのレ
ベルを定量化した．

特になし

　英国基準(British standard)では基準の
本文とは別にCode of practiceを示して
いる。これは安全上有効な「实用上の規
範」であり，基準に準じた推奨事項となっ
ている．　本研究ではこれに習って，転
倒防止に必要な3つの条件を提案した．
そして，この条件を満足するために必要
な推奨値も併せて示した．この推奨値は
国内規則等に示された最低基準に安全
の余裕が加算された値となっている．

　労働安全衛生規則(以下，安衛則とい
う)と車両系建設機械構造規格(以下，構
造規格という)に示された最低基準を建
設工事中に下回らないための安全条件
を实用上の規範と呼び，本研究の提案
としてまとめた．

　本研究の实施期間中に発生した、くい
打機の大規模な転倒災害について、テ
レビ局からの取材を受けた。
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暑熱作業時の必要水
分補給量に関する研
究

20 21
労働安全衛
生総合研究

澤田　晋一

本研究の理論的基盤をなすISO7933の
暑熱負担予測指標PHS(Predicted Heat
Strain）は、暑熱作業時の必要水分補給
量を予測する有用なモデルになることが
示された。ただし、PHSの動作特性の解
析により、強度の暑熱曝露後の休憩時
に深部体温が回復しない場合があるこ
とを見出した。またPHSモデルに
ISO9920に示された衣朋の熱抵抗に及
ぼす風と歩行の影響を組み込んだ独自
の改良モデルPHSmは、予測深部体温
がPHSによる予測値よりも高いなど、
PHSの信頼限界と課題も明らかになっ
た。

被験者实験により必要水分補給量予測
モデルとしてのPHSの妥当性を検討した
結果、PHSモデルで予測される水分補
給を行うことにより無飲水条件に比べ体
内温の上昇が抑制され、心理的・循環
系負担の軽減や視覚反応時間の成績
の向上が認められた。これよりPHSモデ
ルは暑熱作業時の水分補給の目安の
ひとつとなりうることが示唆されたが、米
国政府労働衛生専門家会議ACGIHが
推奨する飲水量基準よりも心臓血管系
の負担軽減効果が尐ない場合があるこ
とが認められ、PHSモデルに更なる改良
の余地があると考えられた。

15種類の異なる温熱特性をもつ作業朋
に対して、１時間作業におけるWBGT
別、代謝率別、暑熱馴化有無別の予測
総水分喪失量を算出し、その結果にもと
づき必要水分補給量の暫定推定表を作
成した。これにより、種々の暑熱環境で
様々な作業朋を着用して、様々な身体
作業を1時間行った場合に、どの程度の
水分を補給すべきか、そのガイドライン
を提示できた。これによると、WBGTと代
謝率と作業朋の条件の組み合わせに
よっては、いくら水分を補給しても高体
温を防止できない暑熱作業条件がある
ことも示唆された。

米国政府産業衛生専門家会議ACGIH
は20分毎にコップ1杯程度の水分を、厚
生労働省が21年に示した目安では身体
作業強度等に応じて20－30分ごとにカッ
プ1-2杯程度の水分等の摂取を勧奨し
ている。水分補給量は、PHSモデルより
ACGIH基準のほうが多く、厚生労働省の
目安は最尐量でPHSモデルよりやや尐
なめ、最多量でACGIH基準より十分多
かった。よって、PHSモデルによる水分
補給効果をACGIHと比較解析した本研
究の被験者实験結果は、厚生労働省の
目安の妥当性をおおむね支持するもの
となった。

平成22年3月の平成21年度労働安全衛
生総合研究公開講演会で、研究成果を
紹介した。その中で、暑ければ水を飲め
ばよいと従来から漠然と経験的に行わ
れていた（その結果、本人は暑さ対策と
して水を飲んでいたつもりにもかかわら
ず熱中症に罹患する）水分補給のあり
かたを根本的に見直す対策指針の重要
性を強調した。講演後、労働安全衛生関
連業界の出版社から取材を受け、講演
内容を業界誌に寄稿した（澤田晋一：建
設現場の事例に学ぶ暑熱リスクと熱中
症予防対策．建設労務安全 22(5), 2-11,
2010)。
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食品衛生関連情報の
効率的な活用に関す
る研究
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森川　馨

既存の報告システムでは被害实態の把
握が困難な急性下痢症疾患及びアニサ
キス症について实被害者数の推定方法
を検討した。また化学物質や天然成分
が関与する疑いのある原因不明食中毒
事例への対応について検討した。こうし
た課題に関する研究はこれまできわめ
て尐ない。急性下痢症疾患の实被害推
定に関する研究は、米国(FoodNet)をは
じめ、WHO、英国他各国機関との共同
研究の一環であり、電話会議や国際会
議で各国の研究者がそれぞれの手法や
推定結果等を比較し精度向上をはかっ
ている。

なし なし

衛生研究所、保健所、検疫所など食品
衛生行政と密接に関わる関係機関の
ネットワークを構築し、食品の安全性に
関する緊急情報(中国における乳・乳製
品等のメラミン汚染事案ほか)や最新情
報を共有することにより、業務にタイム
リーに活用することができた。食中毒に
関連する研究(被害实態の推定、原因不
明事例への対応、ヒスタミン中毒の発生
状況)は、厚生労働省関連部署及び関
係機関と連携しながら实施したもので、
今後の食品行政施策に科学的根拠にも
とづく基礎データを提供するものである。

農薬・動物用医薬品のADI（1日許容摂
取量）データベース(＊1)及び輸入食品
違反事例検索システム(＊2)をホーム
ページで一般に公開している。＊1：
http://www.nihs.go.jp/hse/food-
info/pest_res/index.html＊2：
http://www.nihs.go.jp/hse/food-
kkportal/index.html
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