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平成27年度　厚生労働科学研究費補助金 （難治性疾患政策研究事業）
分担研究報告書

A．研究目的
　嚢胞性線維症（cystic fibrosis: CF）は，cystic 
fibrosis transmembrane conductance regulator

（CFTR）の遺伝子変異を原因とする常染色体劣
性遺伝性疾患である．CF はヨーロッパ人種に
多いが，日本では極めて稀であり，厚生労働省
の難治性膵疾患に関する調査研究班による５年
毎の全国疫学調査によっては，実態が把握され
ていた1）．
　 一 方，2001年 に「 嚢 胞 性 線 維 症（Cystic 
Fibrosis）患者と家族の会」（http://jcfn.jimdo.
com/）（CF 家族会）が設立され，2009年から
の精力的な国会請願活動により，2011年以降
CF の基本薬（ドルナーゼアルファ：プルモザイ
ムⓇ，パンクレリパーゼ：リパクレオンⓇ，トブ
ラマイシン吸入剤：トービイⓇ）に国内で発売と
なった．また，日本人の CF 患者の原因となる
CFTR 遺伝子変異が，ヨーロッパ人種の CF 患
者に見られる変異とは全く異なることが分かっ
てきた2, 3）．そこで，研究班は，CF の診療に関
する情報を共有することを目的として，2012
年に CF 登録制度（http://www.htc.nagoya-u.
ac.jp/~ishiguro/lhn/cftr.html）を立ち上げた4）．
CF 患者を受け持つ主治医，診療の助言ができ
る相談医，遺伝子診断（CFTR 遺伝子解析）およ
び機能診断（汗試験，便中エラスターゼ測定に

よる膵外分泌機能の把握）を提供する協力施設，
栄養学の専門家，基礎研究者などが参加して
いる．
　今後，わが国における CF の診療体制を充実
させていくためには，医療関係者，CF 家族会，
事務局，基礎研究者の間の緊密な連携が必要で
ある．

B．研究方法
1. CF の診療を担当する医療従事者，CF 患者

の家族，研究班，CFTR の基礎研究者，CF
登録制度事務局の意見交換を目的として，
第１回嚢胞性線維症情報交換会を，2014年
７月11日（土）13：00～16：00，名古屋大学
野依記念学術交流館に於いて開催した．

2. 主治医12名，看護師７名，栄養士７名，検
査技師２名，患者家族11名，研究班班員３
名，登録制度事務局５名の合計47名が参加
した．

3. プログラムを資料１に示す．

第1回嚢胞性線維症情報交換会開催報告

研究報告者　石黒　洋　　名古屋大学総合保健体育科学センター　教授

共同研究者
山本明子（名古屋大学総合保健体育科学センター），成瀬　達（み よ し 市 民 病 院）
吉村邦彦（三 井 記 念 病 院 呼 吸 器 内 科），神田康司（名 古 屋 第 二 赤 十 字 病 院 小 児 科）
藤木理代（名古屋学芸大学管理栄養学部管理栄養学科），竹山宜典（近畿大学医学部外科肝胆膵部門）

【研究要旨】
　嚢胞性線維症（cystic fibrosis: CF）の診療を担当する医療従事者，CF 患者の家族，研究班，CFTR の
基礎研究者，CF 登録制度事務局の意見交換を目的として，第１回嚢胞性線維症情報交換会を開催した．
主治医12名，看護師７名，栄養士７名，検査技師２名，患者家族11名，研究班班員３名，登録制度事務
局５名の合計47名が参加した．事務局からの現状報告，症例提示，講演，グループディスカッションが
行われた．今後も定期的に開催することが重要である．



─ 59 ─

嚢胞性線維症情報交換会 プログラム

日時： 7 月 11 日（土） 13：00～16：00
場所： 名古屋大学野依記念学術交流館（東山キャンパス）

13：00 開会の挨拶

竹山宜典 難治性膵疾患に関する調査研究班 研究代表者

近畿大学医学部外科

13：10 わが国の嚢胞性線維症の現状（事務局からの報告）

  石黒 洋 名古屋大学健康栄養医学

13：20 症例報告－1
   矢野聡子 名古屋第二赤十字病院小児科

13：30 症例報告－2
  北林 耐 国際医療福祉大学三田病院小児科

13：40 呼吸器病変の重症度判定基準の作成

  吉村邦彦 三井記念病院呼吸器内科

13：50 「診療の手引き」の改訂

  成瀬 達 みよし市民病院

14：00 講演－1 「CF 児の療育を振り返る：その出生から肺移植まで」

足立智昭 宮城学院女子大学

14：30 休憩

14：40 講演－2 「嚢胞性線維症の栄養評価と食事療法の実際」

藤木理代 名古屋学芸大学管理栄養学部

15：00 小グループに分かれての意見交換

15：30 各グループからの報告、全体討論

15：50 事務局からのお知らせ

16：00 閉会

資料1　嚢胞性線維症情報交換会　プログラム
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C．研究結果
1. 第一部では，CF 登録制度事務局（名古屋大

学健康栄養医学研究室）からの登録と診療
の現状報告に引き続いて，幼児と成人の症
例の紹介，懸案となっている「呼吸器病変
の重症度判定基準」の作成，「膵嚢胞線維症
の診療の手引き」（2008年刊行）改訂の準備
状況について報告された．現在の重症度判
定には肺機能検査が必要であるが，乳幼児
に施行するのは難しいので，画像所見によ
る基準を作成する必要がある．改訂版「嚢
胞性線維症の手引き」には，臨床症状，汗試
験，便中エラスターゼ検査，遺伝子検査に
よる Definite CF と Probable CF の診断ア
ルゴリズム，膵外分泌不全，粘稠痰による
気道閉塞，緑膿菌感染の有無による診療の
流れが解説される予定である．

2. 第二部では，足立智昭氏（宮城学院女子大
学）より「CF 児の療育を振り返る－その出
生から肺移植まで－」の講演，藤木理代氏

（名古屋学芸大学管理栄養学部）より「嚢胞
性線維症の栄養評価と食事療法の実際」の
講演をしていただいた．CF では，BMI の
低値と呼吸機能の悪化が関連するため，50
パーセンタイル BMI を目指す必要がある．
また，脂溶性ビタミン，骨の形成に必要な
要素を摂取する必要性が報告された．

3. 第三部では，小グループに分かれての意見
交換，各グループからの報告，全体討論が
行われた．栄養を十分摂るにはどうしたら
よいか，薬の服用の仕方についての注意
点，学校との連携，子どもに病気を告げる
タイミングなどについて意見が交わされ
た．また，患者家族に向けた分かりやすい
情報を発信してほしいという要望が，事務
局に寄せられた．

D．考察
　本年度，小児慢性特定疾病に加え，CF が指
定難病となり（平成27年７月１日施行），成人の
患者が医療費助成の対象となった．しかし，CF
の診断に必須である汗試験，膵外分泌機能不全
を簡便に正確に評価できる便中エラスターゼ検

査が，いずれも保険診療で実施できないという
問題がある．また，わが国では患者数がとても
少ないので，患者と家族，医療従事者は，現在
行っている治療（食事指導，肺理学療法を含む）
が適切かどうか不安を抱えている．今回のよう
な情報交換会を定期的に開催することが重要で
ある．

E．結論
第１回嚢胞性線維症情報交換会を開催し，CF
の診療を担当する医療従事者，CF 患者の家族，
研究班，CFTR の基礎研究者，CF 登録制度事
務局の間で意見交換を行った．
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G．研究発表
1．論文発表　　該当なし
2．学会発表　　該当なし

H．知的財産権の出願・登録状況（予定を含む．）
1．特許取得　　　　 該当なし
2．実用新案登録 該当なし
3．その他 　 該当なし


