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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）と命名されたクロライドイオンチャネ
ル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1）．CFTR は全身の外分泌腺に発
現しているクロライドイオン（Cl-）/ 重炭酸イオ
ン（HCO3

-）チャネルである．CFTR チャネルの
機能が障害されると，Cl- 輸送に伴う水分泌がで
きなくなる．消化器では分泌物が粘稠になり，
胎便性イレウス，膵外分泌不全による消化吸収
障害と栄養障害，胆汁のうっ滞による肝硬変が
おきる．気道は閉塞し，反復する細菌感染によ
る慢性気管支炎，気管支拡張症や副鼻腔炎がお
きる．多くは肺感染症による呼吸不全となり，
患者の平均生存期間は約19年と予後不良の疾患
である2）．
　CF はわが国では極めて稀な疾患である．本
研究班による過去４回の全国調査では，CF の
発症頻度は出生59万人に１人と推計されてい
る2, 3）．一方，欧米では CF は最も頻度の高い遺
伝疾患であるので，精力的に治療法の開発が進

められている4）．しかし，わが国では治験が行
えず，患者が治療薬の恩恵を受らけれない状況
が続いていた．2010年の医療上の必要性の高い
未承認薬 ･ 適応外薬検討会議5）の検討結果を受
けて，CF の新規治療薬として，1）膵外分泌不
全に対し高力価のリパーゼ製剤（2011年），2）気
管支分泌液の粘性を低下させるドルナーゼアル
ファ（2012年），3）緑膿菌による気道感染症を制
御するトブラマイシンの定期的吸入療法（2013
年）が製造販売を承認された6）．
　これらの新薬による治療により，わが国の患
者の生存期間も米国の値（中央値37.4歳）に近づ
くことが予想されている4）．また，2015年７月
１日に CF が難病に指定され，小児慢性特定疾
患治療研究事業による医療費の公的支援が，成
人になると受けられないという問題も解消され
た．今後，患者が高等教育を受け，社会生活を
営むことも夢ではない時代が訪れると思われ
る．しかし，日々の呼吸や栄養の管理に時間を
取られ，義務教育を受けることも難しい患者さ
んがいることも事実である．そこで，CF 患者
の就学状況を把握して，十分な教育を受けるた
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【研究要旨】
　嚢胞性線維症（CF）患者の就学状況に関するわが国で最初の調査を行った．第5回嚢胞線維症の二次調
査の副調査として，26名の主治医に調査票を送付した．19名の患者（男性８名，女性11名；年齢の中央値
10歳：2 ～ 39歳）の回答があり，回収率は73％であった．年長児（５歳）では63％の患者がほぼ１年間出席
できたが，小学1年生になると皆出席は50％になり，2年生では38％，3年生では14％と低下した．多くの
膵外分泌不全（PI）患者は，小学校高学年になると通学できない状態であった．一方，膵外分泌の保たれ
ている（PS）患者は小学校高学年で６ヶ月，中学校でも4 ～ 7ヶ月出席できていた．高等教育では出席日
数が進級の障害になり，単位制や放送教育など CF の病態に配慮した制度が必要であった．PI は CF の
重症度と出席率の低下と密接に関連していた．CF 患者の就学状況を改善するためには，３歳ごろまでに
CF を診断し，PI の有無を判定し，治療を開始する必要がある．
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めの対策に役立てる必要が生じる．今回，第５
回嚢胞線維症の二次調査の副調査として，アン
ケートによる「嚢胞性線維症患者の就学状況調
査」を行い，CF 患者の現況を解析した．

B．研究方法
　第５回嚢胞性線維症の二次調査に，調査の
目的を記載した調査依頼書（資料１）と調査用紙

（資料２）を同封し，嚢胞性線維症（CF）登録制度
事務局7）よりCF患者の主治医に郵送した．調査
用紙には事務局により整理番号を記載し，個人
が同定できないようにした．内容は主治医が患
者もしくは家族の同意を得て聴取して記載し，
二次調査と共に事務局に返送された．通学状況
は，夏休みや冬休みなどを除いて，年間10ヶ月
通学するとして，およそ何ヶ月通学できたか，
学年ごとに記録するようにした．入院があれ
ば，学年毎に回数を記入した．高等教育では出
席日数不足で留年した場合，総在学年数で示す
こととした．また，膵外分泌不全の有無を登録
制度事務局より整理番号毎に通知を受けた．

（倫理面への配慮）
　CF 登録制度は名古屋大学に事務局があり，
主治医が登録を行う．臨床データは個人情報と
は切り離した状態で保存され，個人情報が漏洩
する可能性はない．登録制度を利用した調査研
究は東北大学倫理委員会（平成25年１月17日）お
よび名古屋大学倫理委員会（平成25年２月27日）
において承認されている．本調査用紙は CF 登
録制度事務局において整理番号を付与し，返送
された調査用紙には患者の年齢と性以外の個人
を同定できる情報はない．

C．研究結果
（1）　調査数
　26名の主治医に調査票が送られ，2015年末時
点で19名の回答があった（回収率73％）．男性８
名，女性11名であった．年齢は２歳から39歳（中
央値10歳）であった（図１）．

（2）　就学状況
　就学状況は，未就園児は２名，保育園・幼稚
園児は２名，小学生７名，中学生１名，高校生

図１　CF 患者の年齢分布（2015）
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０名，大学生０名であった．高校以上の学歴の
記載があったのは７名中４名で，高校卒業は４
名，大学卒１名，短大卒１名，放送大学１名，
専門学校１名であった．

（3）　出席状況
　幼稚園・保育園以上の出席状況を確認できた
のは，12名（男性：女性 = ４: ８，年齢３～39
歳，中央値 : ９歳）で，内訳は，保育園２名，小
学生６名，中学生１名，成人３名であった．
年長児11名中，ほぼ出席は７名（64％），出席率
80% が１名，70％が１名，20% が１名，10% が
１名であった（図２）
　小学１年生では10名中，ほぼ出席は５名

（50％），出席率95% が１名，70％が１名，10%
が３名であった．小学２年生では８名中，ほぼ
出席は３名（38％），出席率90% が２名，70％が
１名，０% が２名であった．小学３年生では７
名中，ほぼ出席は１名（14％），出席率75％が１
名，70％が２名，50% が１名，０% が２名で
あった．小学４年生では６名中，ほぼ出席は１
名（17％），出席率70％が２名，60% が１名，50%
が１名，０% が１名であった．小学５年生では
６名中，ほぼ出席は１名（17％），出席率70％が

２名，10% が１名，０% が１名，在学中が１名
であった．小学６年生では５名中，ほぼ出席は
１名（20％），出席率70％が２名，０% が２名で
あった．
　中学１年生では４名中，ほぼ出席は１名

（25％），出席率70％が１名，50% が１名，０%
が１名であった．中学２年生では４名中，ほぼ
出席は１名（25％），出席率70％が１名，40% が
１名，０% が１名であった．中学３年生では３
名中，ほぼ出席は１名（33％），出席率70％が１
名，50% が１名であった．

（4）　膵外分泌機能
　 嚢 胞 性 線 維 症 登 録 制 度 事 務 局 の デ ー タ
ベースによると，今回の調査回答者19名の
内，膵外分泌不全のある患者（PI: pancreatic 
insufficiency）は13名（ 男 性： 女 性 = ６: ５），
膵 外 分 泌 不 全 の な い 患 者（PS: pancreatic 
sufficiency）は６名（男性：女性 = ２: ４）であっ
た．PI 患者の年齢は２歳～ 27歳（中央値：８
歳），PS 患者の年齢は10歳～ 39歳（中央値：27.5
歳）であった．出席状況が確認できた14名の内，
PI 患者は10名，PS 患者は４名であった．PI 患
者は年長児では７名中４名がほぼ出席であった

図２　CF 患者の保育園・小学校の出席状況（2015）
学年毎に，ほぼ出席（100%），95~76% 出席（>75%），25~75% 出席，<25% 出席の割合で示した．n は各学年の患者数．
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図３　膵外分泌不全のある CF 患者（PI）の出席状況（2015）
各学年における毎年の出席月数を示した．CF 患者数：10名．

図４　膵外分泌不全のない CF 患者（PS）の出席状況（2015）
各学年における毎年の出席月数を示した．CF 患者数：４名．

膵外分泌不全のあるCF患者（PI）の出席状況（2015）	
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が，出席率80％が１名，20％が１名，10% が１
名であった（図３）．また，小学１年生では６名
中，ほぼ出席は３名（50％），出席率10% が３名
となり，小学２年生では４名中，ほぼ出席は１
名，出席率90% が１名，０% が２名と出席でき
ない患者が増えた．小学３年生では３名中，２
名が出席できなくなり，１名も出席率は50% で
あった．この１名の出席率も４年生で50%，５
年生で10%，６年生では０% となり，中学校に
は登校できていない．一方，PS 患者４名では，
小学校を通して60～100% であり，高校への進
学を果たしていた（図４）．

（5）　入院歴
　入院歴は13名の患者（男性：女性 = ４: ９，年
齢３～39歳，中央値 :９歳）で記載があった．小
学校卒業までの延べ入院回数は，平均6.5回（０
～32回，中央値：３回），大学卒業までの延べ
入院回数は，平均7.9回（０～32回，中央値：４
回）であった．小学校卒業までの延べ入院回数
は，PS 患者（４名）では平均6.5回（０～22回，中
央値：３回），PI 患者（９名）では平均6.6回（０～
32回，中央値：３回）と両者には差を認めなかっ
た（図３, ４）．

（6）　職業歴
　成人例７例中，６例（男性：女性 = ４: ２，年
齢24～39歳，中央値 :29歳）で就職状況が把握
できた．調査時点で就労していた患者は２名，
過去に就労歴があった患者は２名，就労歴がな
かった患者は２名であった．膵外分泌不全がな
かった患者（４名）は就労歴があったが，膵外分
泌不全のある患者は就労歴がなかった．

D．考察
　本調査は CF 患者の就学状況に関するわが国
で最初の調査である．調査票を送付した26名の
内，19名の回答があり，回収率は73％であっ
た．男女比は８：11と女性が若干多いが，これ
までの調査と同様の傾向であった．年齢は２歳
から39歳（中央値10歳）であったが，成人例が７
名（36.8%）と，成人例が増えている傾向を認め
た．一方，13歳から23歳の年齢層（高校から大学

まで）はおらず（表１），患者層が２極化してい
る可能性が示唆された．
　12名（63％）の患者では学年毎の出席状況の把
握ができた．出席の状況は夏休み，冬休み，春
休みを除いて年間10ヶ月とし，１月単位で記載
してもらった．年間２週間未満の欠席はほぼ出
席（100％）とした．保育園もしくは幼稚園の年
長児（５歳頃）では63％がほぼ出席でき，73％の
患者は75％以上の出席ができた．小学１年生に
なるとほぼ出席は50％の患者になり，２年生で
は38％，３年生では14％（１名）に低下した．こ
の１名を除くと，高校を卒業できた患者でも年
間出席月数は５～９ヶ月であった．高等学校を
卒業した１名は，４年制（単位制）との注記があ
り，通常の高等学校では卒業に必要な出席日数
を確保することは困難であったと推測される．
大学卒業資格を得た患者１名は，放送大学を利
用していた．高等学校以上の資格を得るために
は，単位制，放送教育などのように，一般高校
でも CF の病態を配慮した，柔軟な教育体制が
とれる学校が必要と思われる．
　膵外分泌不全（PI）の患者は，CFTR の機能が
ないため重症の古典的 CF になることが知られ
ている8）．膵外分泌不全のない（PS）患者は，PI
の患者に比べ，肺機能がよく，汗の Cl- 濃度は
低く，生存期間が長い．本調査でも患者を PI
と PS に分けて検討した．PI 患者は卒園から小
学校入学頃に通学することが困難となり，小学
校の高学年ではほとんど出席できていなかった

（図３）．一方，PS 患者は小学校高学年で約６ヶ
月（４～10ヶ月），中学校でも４～７ヶ月出席で
きていた（図４）．成人例ではPI患者が２例に対
し，PS 患者は５名と2.5倍であった．全体では
PI 患者は13名に対し，PS 患者は６名と半分以
下であった．即ち，PI 患者は PS 患者より CF
の進行が早く，より重症で，予後も不良である
ことを示している．
　肺炎など下気道感染の急性の増悪は，入院が
必要となるので通学に最も大きな障害である．
小学校までの入院の頻度を比べてみると，PI 患
者と PS 患者で平均値は6.6 vs. 6.5回，中央値３ 
vs. ３回と差はなかった．入院頻度に差がない
にもかかわらず，PI 患者が PS 患者より出席率
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が悪い理由として，PI 患者では日常（非入院期）
の状態が PS 患者より悪いことが考えられる．
また，PI 患者は生存期間が短いので，入院回数
が増えないことも理由として考えられる．PI 患
者よりは病態が良いが，１名の PS 患者は高校
と大学で４回の入院を経験していた．入院時期
が夏休みや冬休みに重なっていたこともあり，
結果としてほぼ出席できていた．しかし，大学
を卒業後は３年間の自宅療養が必要であったと
の記載があり，かなり苦労しながら卒業された
と推測される．
　日本人の CFTR 遺伝子変異は白人とは異な
り，稀なタイプが多く，エクソン部の解析のみ
では同定できないことが多い9, 10）．しかし，PI
になるか，PS になるかは，遺伝的に決まってい
る11）．つまり，汗の Cl- 濃度が高く，PI と診断
できれば，遺伝子診断を待たずに，ほぼ確実に
重症型の古典的 CF と診断できる．今回の就学
状況の調査によれば，CF 患者の通園・通学に
支障が生じる時期は，保育園から小学校の低学
年である．従って，３歳までに CF を診断して，
PI か PS かを判定の上，治療を開始することが
重要と考えられる．
　乳幼児期のPIの診断には，便中エラスターゼ
が有用である12, 13）．少量の便（100mg）を採取す
れば診断できるので，被験者の負担がなく，乳
幼児に可能な唯一のPIの診断検査である．便中
エラスターゼが200μg/g 以下であれば，PI と診
断できる．CF 登録制度の患者では，約70% が
膵外分泌不全であった14）．便中エラスターゼの
測定は「医療ニーズの高い未承認医療機器等の
早期導入に関する要望の募集」に日本膵臓学会
から応募申請が提出され（2013年），ヒアリング
は終了している．しかし，現時点（20015年末）で
は，便中エラスターゼの測定は承認されておら
ず，早期の承認が望まれる．
　今回の調査時対象の CF 患者は，個人輸入を
してきた患者を除けば，治療歴は高力価のリ
パーゼ製剤で４年，ドルナーゼアルファは３
年，トブラマイシンの吸入療法は２年しかな
い．今後，これらの治療が乳幼児期から開始さ
れれば，小学校の出席率が改善することが期待
される．

E．結論
　CF 患者の就学状況に関するわが国で最初の
調査を行った．26名の主治医に調査票を送り，
19名の患者の回答があった（回収率73％）．CF患
者は小学校に上がる頃から，病態の悪化により
通学が困難になる．CF の病態は膵外分泌不全

（PI）の有無と関連しており，多くのPI患者は小
学校高学年になると通学できない．一方，PI の
ない患者（PS）は小学校高学年で６ヶ月，中学校
でも４～７ヶ月出席できる．高等教育では単位
制や放送教育など CF の病態に対応した制度が
必要である．CF 患者の就学状況を改善するた
めには，３歳ごろまでに診断し，PI か PS の判
定を行い，治療を開始する必要がある．
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資料１ 

嚢胞性線維症の主治医ならびに患者の皆様へのアンケート調査お願い 
 
この度は、第 5 回嚢胞性線維症全国調査にご協力いただきありがとうございます。 
今回の全国調査に付帯して、以下の 3 つの調査にご協力をお願いします。 
 
1）嚢胞性線維症の就学状況に関する調査 
「医療上の必要性の高い未承認薬・適応外薬検討会議での検討結果を受けて、2011
年に高力価のリパーゼ製剤が、2012 年に気管支分泌液の粘性を低下させるドルナーゼア

ルファが、2013 年に緑膿菌による気道感染症を制御するトブラマイシンの定期的吸入療法

が発売されました。今後、本症を早期に診断して、これらの薬剤を的確に使用することにより、

患者さんの予後が改善することが、期待されております。前回の調査では、平均生存期間は

約 19 年でしたが、今後は高等教育を受け、社会生活を営むことも夢ではない時代が訪れる

と思われます。しかし、日々の呼吸や栄養の管理に時間を取られ、義務教育を受けることも

難しい患者さんがおられることも事実です。そこで、患者さんの就学状況を把握して、少しで

も十分な教育を受けるための対策に役立てたいと思います。 
 夏休みや冬休みなどを除いて、年間 10 ヶ月通学するとして、およそ何ヶ月通学できたか、

学年ごとにマークしてください。病状の悪化による入院があれば、回数を記入してください。

高等教育では出席日数不足で留年した場合、総在学年数で示してください（例：2 年生を 2
回の場合、3 年を消して 2 年とし、4 年目は 3 年としてください） 

2） 嚢胞性線維症患者家族の膵疾患の罹患状況調査 
CFTR 遺伝子変異の保因者は、慢性膵炎や慢性気管支炎、男性不妊症などのリスクが

高まるとされていますが、日本人では調査がありません。今回は、保因者である家族

や親戚の膵疾患の罹患状況を調査するものです。 

3）便中エラスターゼによる膵外分泌機能の経過観察 
患者さんの膵外分泌機能の経年変化を便中エラスターゼの測定により調査したいと

思います。膵外分泌不全のない患者さんも、病気の進行と共に膵外分泌機能が低下す

ることがあります。添付の説明書に従い、便を送付いただけると幸いです。採取容器

とレターパックを患者さんにお渡しいただき、自宅から郵送していただいても結構で

す。 

 お忙しい所、誠に恐れ入りますが、ご協力のほどよろしくお願いいたします。 
 

平成 27 年 6 月 

厚生労働省難治性疾患克服研究事業 
難治性膵疾患に関する調査研究 
研究代表者 竹山宜典 
分担研究者 成瀬 達、石黒 洋 
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資料２

嚢胞性線維症の就学状況に関する調査（2015年） 整理番号

現在の年齢 歳 男 女

現在の学年に○
修了学
年に✔ 年間出席状況　（年10ヶ月としておよその出席月数に○）

休学有
✔

入院有
✔

入院回数/年

幼稚園（　保育園　） （該当する課程に○　） ☐ 卒園

１年 ☐ 0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ☐ ☐ 回

２年 ☐ 0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ☐ ☐ 回

３年 ☐ 0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ☐ ☐ 回

小学校 ☐ 卒業

１年 ☐ 0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ☐ ☐ 回

２年 ☐ 0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ☐ ☐ 回

３年 ☐ 0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ☐ ☐ 回

４年 ☐ 0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ☐ ☐ 回

５年 ☐ 0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ☐ ☐ 回

６年 ☐ 0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ☐ ☐ 回

中学校 ☐ 卒業

１年 ☐ 0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ☐ ☐ 回

２年 ☐ 0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ☐ ☐ 回

３年 ☐ 0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ☐ ☐ 回

高等学校　（ 普通科　・　定時制　・　通信　・　高専　・　専門学校　 ） ☐ 卒業 ☐ 中退（　　　年）

１年 ☐ 0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ☐ ☐ 回

２年 ☐ 0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ☐ ☐ 回

３年 ☐ 0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ☐ ☐ 回

4年 ☐ 0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ☐ ☐ 回

大学　（　4/6年生　・　短期大学　・　通信/放送大学　・　専門学校　） ☐ 卒業 ☐ 中退（　　　年）

１年 ☐ 0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ☐ ☐ 回

２年 ☐ 0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ☐ ☐ 回

３年 ☐ 0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ☐ ☐ 回

４年 ☐ 0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ☐ ☐ 回

５年 ☐ 0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ☐ ☐ 回

６年 ☐ 0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ☐ ☐ 回

過去1年間に入院

就労（現在） ☐ あり ☐ なし （これまでに就労経験　 ☐ あり  ☐ なし　） ☐ 回

資料２　嚢胞性線維症の就学状況に関する調査（2015年）


