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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．白人では最も多い遺伝性
疾患であるが，日本人を含むアジア人種では稀
であり，わが国の頻度は150～200万人に１人で
ある1，2）．CFTRは全身の上皮膜組織に発現する
Cl-チャネルである．CFは汗の Cl-濃度の高値
を特徴とし，CFTRの機能不全の程度により，
膵，消化管，気道，輸精管などに様々な障害が
生じ多彩な病態を示す．典型的な症例では，生
直後に胎便性イレウスを起こし，膵臓が委縮し
て膵外分泌不全による消化吸収不良を来たし，
呼吸器感染を繰り返して呼吸不全となる．
　厚生労働省の難治性膵疾患に関する調査研究
班は，1994年3），1999年4），2004年5），2009年2）と，
５年毎に過去４回の CF全国疫学調査を行って
きた．今年度は，第５回 CF全国疫学調査を開
始した．

Ｂ．研究方法
1. 調査期間を2014年１年間および過去10年間

とする．
2. 一次調査として，2015年１月に，全国の大

学病院と病床数400以上の総合病院の小児
科および小児専門病院に，過去１年間およ
び10年間の CF患者の有無と症例数（死亡
例も含む）を問い合わせる（手紙：資料１；
返信用ハガキ：図１）．

3. 二次調査としては，①一次調査で「症例有
り」と回答した施設，②CF登録制度で事務
局が把握している施設，③小児慢性特定疾
患に症例を登録している施設，④過去5年
間に症例報告（論文発表および学会発表）を
している施設に調査個人票（資料2）と患者
への説明書および同意書を配布する．

（倫理面への配慮）
1. 本研究は，名古屋大学医学部生命倫理委員
会（受付番号4992，2014年10月９日承認）で
承認された．

2. CFは稀少であり，調査に当たっては重複
をできるかぎり避ける必要がある．調査個
人票に，患者の生年月，診療施設，診療科，
主治医名の記載欄を設ける．匿名化は各医
療施設で行われる（連結可能匿名化）．

3. 調査個人票内の遺伝子診断の項目について
は，患者（あるいは代諾者）がこの情報を調
査票に記入して良いと判断した場合に，主
治医が結果を調査票に記入する．
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【研究要旨】
　名古屋大学医学部生命倫理審査委員会の承認を得て，第5回嚢胞性線維症（CF）全国疫学調査を開始し
た．一次調査として，400床以上の一般病院あるいは大学病院の小児科および小児専門病院（合計662施設）
を対象として，2014年１月１日～12月31日の１年間および2005年～ 2014年の10年の受療患者数（死亡例も
含む）を問い合わせた．二次調査としては，症例有りと回答された施設へ，症例調査票，患者への説明書
と同意書，主治医への説明文書を送付する．併せて，CF登録制度で把握している症例，小児慢性特定疾
患登録症例，文献上で報告されている症例の調査を実施する．
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� 2015年１月
当該診療科部長殿

　　　　　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班
　　　　　研究代表者 竹山宜典（近畿大学医学部外科）
　　　　　調査担当　 石黒　洋（名古屋大学健康栄養医学）

拝啓

　初春の侯、益々ご清祥のこととおよび申し上げます。
　このたび、厚生労働省難治性疾患克服研究事業−難治性膵疾患
に関する調査研究班では、厚生労働省からの要請を受け、わが国
における嚢胞性線推症の実態を把握するために全国疫学調査を
実施することになりました。
　つきましては、ご多忙中のところ大変恐縮に存じますが、同封
の葉書に過去１年間（2014年１月１日～ 2014年12月31日）および
過去10年間（2005年１月１日～ 2014年12月31日、過去１年間と重
複する場合も再掲）の貴診療科における該当疾患患者数（新患、再
来を含む）をご記入の上、2015年 ２ 月末日までにご返送ください
ますようお願い申し上げます。
　ご参考までに、現行（平成13年）の診断基準と現在改訂作業中の
診断基準（案）を同封いたします。
　なお、該当患者がない場合も、患者数推計のために 「1．な
し」 に○をつけ、ご返送いただきますようお願い申し上げます。
　該当患者ありの場合には、後日個人票を送らせていただきます
のであわせてご協力くださいますよう重ねてお願い申し上げます。
　この件に附しましてご不明の点がございましたら下記宛お問
い合わせください。なお、本調査は名古屋大学医学部生命倫理審
査委員会の承認を得て、実施しています。承認通知のコピーを同
封いたします。
　何卒、よろしくご協力のほどお願い申し上げます。

敬具

嚢胞性線推症の全国疫学調査事務局：
　　〒464-8601　名古屋市千種区不老町E5-2 （130）
　　名古屋大学総合保健体育科学センター
　　健康栄養医学　　石黒　洋
　　TEL: 052-789-3962　　FAX: 052-789-3957
　　E-mail: ishiguro@htc.nagoya-u.ac.jp

4. 今までに遺伝子診断が施行されておらず，
患者が遺伝子診断を希望する場合には，本
研究とは別に対応する．「膵嚢胞線維症お
よび関連疾患における CFTR遺伝子解析」
として，名古屋大学医学部生命倫理委員会
にて承認済（650-3，平成25年８月21日承
認）である．

Ｃ．研究結果
1. 2015年１月に，一次調査票を662施設（表

１）に郵送した．
2. 2015年３月初旬に督促状を送る予定であ

る．

Ｄ．考察
　厚生労働省の難治性膵疾患に関する調査研究
班では，５年毎に CF全国疫学調査を行ってき
た．その結果，1999年，2004年，2009年それぞ
れ1年間の受療患者数は，15名，13名，15名と推
計された1，2）．一方，当研究班が2012年度に立ち
上げたCF登録制度（http://www.htc.nagoya-u.
ac.jp/~ishiguro/lhn/cftr.html）には，現在，27
名の患者を受け持つ24名の主治医が参加してい
る．27症例中，定型的 CFあるいは確診例は21
例，非定型的あるいは疑診例は６例であるが，
疫学調査の結果よりもやや多い．今回の第５回
の全国疫学調査では，あらためて受療患者数を
推計するとともに，新規に確認された患者と主
治医に CF登録制度への参加を促す．

資料１

図１　嚢胞性線推症 有病者全国一次調査用紙

表１　一次調査対象施設数
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　一次調査の対象施設は，過去３回の調査と同
じく，大学病院と病床数400以上の総合病院の
小児科および小児専門病院とした．現在，CF
登録制度で事務局が把握している27名の患者の
うち23名が通院する施設をカバーする．副次調
査としては，他に，小児慢性特定疾患（小慢）事
業に症例を登録している施設を対象とする．し
かし，小学生～中学生までの医療費は，各自治
体が実施する制度で助成されるために，小慢事
業に登録していない患者が多い．また，過去
５年間に症例報告（論文発表および学会発表）
をしている施設を二次調査の対象に含めるが，
PubMedと医学中央雑誌を検索したところ現時
点では新規症例の報告はない．CF登録制度が
機能しているためと思われる．

Ｅ．結論
　第５回 CF全国疫学調査により，わが国にお
ける CFの実態と動向が判明し，診断と治療な
らびに今後の対策に有益な情報が得られると考
えられる．
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