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５.   専門家の活動  

厚生労働省研究班会議
「小児の運動性疾患の介護等に関する研究」班会議
（1995-2000）（心身障害研究）
「先天性無痛無汗症の生活支援に関する研究」班会

議（1999-2001）（障害福祉研究）

班長：二瓶　健次（国立小児病院神経科）

班員：粟屋　　豊（聖母病院小児科）
　　　君塚　　葵（心身障害児総合医療療育センター）
　　　池田　正一（神奈川県立こども医療センター歯科）
　　　三宅　捷太（横浜市緑保健所）
　　　白川　公子（国立小児病院発達心理室）
　　　田中千鶴子（昭和大学医療短期大学看護学科）
　　　吉見　契子（北里大学医療衛生学部リハビリ
　　　　　　　　　テーション学科）
協力班員
　　　犬童　康弘（熊本大学小児科）
　　　冨岡　俊也（東京大学麻酔科）
　　　池田喜久子（千葉徳州会病院リハビリテーション科）
　　　内藤　春子（国立小児病院神経科）
　　　久保寺友子（神奈川県立こども医療センター歯科）
　　　三輪　　隆（心身障害児総合医療療育セン　
　　　　　　　　　ター整形外科）
　　　濵邉富美子（昭和大学医療短期大学看護学科）
　　　宮　　宣子（昭和大学医療短期大学看護学科）
　　　佐藤　裕子（国立小児病院発達心理室）
　　　酒井　裕子（国立小児病院発達心理室）

難治性疾患克服事業「先天性無痛症の実態把握お
よび治療・ケア指針作成のための研究」班会議　

（2009）（科学研究）
難治性疾患克服事業「先天性無痛症の診断、評価お
よび治療・ケア指針作成のための研究」

（2010-2011）（科学研究）

研究代表者：芳賀信彦（東京大学医学部附属病院リ
　　　　　　　　　　　ハビリテーション科）
研究分担者
　　　天野　史郎（東京大学医学部附属病院眼科）
　　　犬童　康弘（熊本大学小児科）
　　　久保田雅也（国立成育医療研究センター神経内科）

　　　白川　公子（東京西徳洲会病院小児医療セン
　　　　　　　　　ター）
　　　田中千鶴子（昭和大学保健医療学部看護学科）
　　　冨岡　俊也（東京大学医学部附属病院麻酔科）
　　　馬場　直子（神奈川県立こども医療センター
　　　　　　　　　皮膚科）
　　　三輪　全三（東京医科歯科大学歯学部附属病
　　　　　　　　　院育成系診療科）
研究協力者
　　　粟屋　　豊（聖母病院小児科）
　　　安藤　亜希（心身障害児総合医療療育センター小児科）
　　　池田喜久子（千葉徳州会病院リハビリテーション科）
　　　池田　正一（神奈川歯科大学附属横浜研究セ
　　　　　　　　　ンター総合歯科学講座）
　　　上原　朋子（東京女子医科大学第２生理学教室）
　　　太田さやか（東京大学医学部附属病院小児科）
　　　大竹　祐子（東京大学医学系研究科リハビリ
　　　　　　　　　テーション医学講座）
　　　河島　則天（国立障害者リハビリテーション
　　　　　センター研究所運動機能系障害研究部）
　　　柏井　洋文（国立成育医療研究センター神経内科）
　　　北川　起子（東京女子医科大学総合医科学研究所）
　　　久保寺友子（神奈川県立こども医療センター歯科）
　　　佐藤　哲二（鶴見大学歯科学部解剖・組織細胞学講座）
　　　杉本久美子（東京医科歯科大学歯学部口腔保健学科）
　　　田中　信幸（群馬整肢療護園整形外科）
　　　田中　弘志（心身障害児総合医療療育セン　
　　　　　　　　　ター整形外科）
　　　俵積田ゆかり（昭和大学保健医療学部看護学科）
　　　張　　雅素（東京大学医学系研究科リハビリ
　　　　　　　　　テーション医学講座）
　　　寺嶋　　宙（国立成育医療研究センター神経内科）
　　　二瓶　健次（東京西徳洲会病院小児医療センター）
　　　野崎　　誠（わかば皮膚科クリニック）
　　　濵邉富美子（東海大学健康科学部看護学科）
　　　四津　有人（東京大学医学系研究科リハビリ
　　　　　　　　　テーション医学講座）

　　　　　　　　　　　　　　　　　　　（敬称略）
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　われわれは平成21年度から23年度の厚生労働省
難治性疾患克服研究事業の中で、日本における先天
性無痛症の疫学調査を行いました。この度集計結果
がまとまり、次のように日本の学会、米国の雑誌で
公表いたしましたので、概要を報告いたします。

（学会発表）芳賀信彦、田中信幸、田中弘志: 日本にお
ける先天性無痛症患者の疫学調査. 第23回日本小児整
形外科学会, 2012.11.30-12.1

（論文発表）Haga N, Kubota M, Miwa Z:pidemiology 
of hereditary sensory and autonomic neuropathy 
type IV and V in Japan. American Journal of 
Medical Genetics Part A 161A: 871-874, 2013

【背景】
先天性無痛症は、末梢神経の異常に起因した先天的
な痛覚消失を示す疾患群で、遺伝性感覚自律神経
ニューロパチーに相当します。これはDyckによりI
～ V型に分類され、このうちⅣ型とⅤ型は全身の温
痛覚消失を示す疾患です。IV型は無汗を伴い先天性
無痛無汗症とも呼ばれ、精神発達の遅れを示すこと
も多いです。いずれも常染色体優性遺伝形式を取り、
Ⅳ型ではNTRK1、Ⅴ型ではNGFBという遺伝子の変
異が確認されています。Ⅳ型は日本とイスラエルの
ベドウィン族に患者が多いとされ、Ⅴ型はスウェー
デンに大家系の報告がありますが、日本で詳細な疫
学調査は行われていません。そこでわれわれは、IV
型とV型の日本における患者数把握と疫学データ収
集を目的に本研究を行いました。

【方法】
関連学会の研修施設、合計 3488 施設を対象とし、
患者の診療経験に関するアンケート調査を行いまし
た。対象とした学会と施設数は以下の通りです。

日本小児科学会：	研修施設：520
日本神経学会：	 教 育 施 設：312、 准 教 育 施 設：
278、教育関連施設：144
日本整形外科学会：研修施設：1994
日本小児歯科学会：専門医研修施設：47
日本障害者歯科学会：臨床経験施設：121　　
障害児・者歯科診療実施口腔（歯科）センター：87

【結果】
合 計 1610 施 設 か ら 回 答 を 得 ま し た（ 回 収 率
46.2％）。回答による延べ数から、生年月日等にも
とづいて算出した重複数を除いた数を患者の実数と
しました。その結果、Ⅳ型では現在診療中の患者数
が62人、過去に診察した患者数が41人、過去に診
察した患者のうちすでに死亡しているのが5人でし
た。Ⅴ型ではそれぞれ14人、13人、0人でした。
現在診療中の患者数を最少の患者数、これに過去診
療していた患者数からすでに死亡した患者数を差し
引いたものを加えた数を最多の患者数と定義し、こ
れをアンケート回収率で除したものを推定患者数と
しました。その結果、Ⅳ型の患者数を130 ～ 210名、
有病率（日本の人口に占める患者数の割合）を 60
万から95万人に1人、Ⅴ型の患者数を30 ～ 60名、
有病率を220万から430万人に1人と推定しました。
現在診療中の患者について、性別、遺伝性、年齢、
居住地域を検討しました。Ⅳ型は男27名、女35名、
Ⅴ型は男8名、女5名で、Ⅳ型、Ⅴ型とも男女差は
明らかではありませんでした。家族や親類に同じ病
気のある患者は、Ⅳ型で 46 名中 15 名、Ⅴ型で 14
名中7名（いずれも家族数でなく患者数なので例え
ば兄弟で同じ病気であれば2名と数えます）で、Ⅳ
型では内容不明の1名を除くと全て兄弟姉妹が7組

（1組の双子を含む）、Ⅴ型でも内容不明の1名を除
くと全て兄弟姉妹が3組（1組の双子を含む）でした。
年齢分布は図に示すように、Ⅳ型では5 ～ 20歳が

日本における先天性無痛症の疫学調査と患者数の推計

東京大学医学部附属病院リハビリテーション科　芳賀信彦

その他

表：人口当たりの地域別患者数（×10-7）
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図：年齢分布

　先天性無痛症の研究班では、平成21年度に多く
の活動を行ってまいりました。その一環として、

「GENE-Reviews Japan（GENE-Reviews 日本語版）」
というインターネットサイトに、「遺伝性感覚・自
律神経性ニューロパチー 4型／先天性無痛無汗症」
の項目を翻訳したものを掲載しましたので、ご案内
申し上げます。
　「GENE-Reviews」とは、米国にあるNCBI（National 
Center for Biotechnology Information： 国 立 生 物
工学情報センター）にある GENE-Tests というイン
ターネットサイトの中にあるセクションで、GENE-
Testsでは、医師ほかの医療従事者や研究者向けに
遺伝医学に関する様々な情報を提供しています。そ
の中で、「GENE-Reviews」では、数百にのぼる遺伝
性疾患について、その疾患のエキスパートが診断や
治療につながる遺伝的検査や、患者さんや家族の遺
伝カウンセリングについて執筆し、２，３年毎に新
しい情報にアップデートされています。「遺伝性感
覚性自律神経性ニューロパチー 4型／先天性無痛無
汗症」の項目は、ニューヨーク大学のAxelrod教授
ほか 3 名が執筆したもので、2008 年 8 月 5 日に最
初に掲載されました。原文は次のURLに直接入るか、
検索サイトで「genereviews」を検索し「Hereditary 
Sensory and Autonomic Neuropathy IV」の項目を
探すことによりご覧になることができます。
http : / /www.ncb i .n lm .n ih .gov/bookshe l f /
br.fcgi?book=gene&part=hsan4
　GENE-Reviews JapanはGENE-Reviewsの許可を受

けて重要性の高い疾患について日本語訳を進め、こ
れを公開する遺伝情報サイトで、信州大学医学部附
属病院遺伝子診療部に事務局があります。先天性無
痛症研究班に対しては平成21年10月に事務局より

「Hereditary Sensory and Autonomic Neuropathy 
IV」の項目の和訳に関して依頼があり、研究班員で
翻訳作業を進め、「遺伝性感覚性自律神経性ニュー
ロパチー 4 型／先天性無痛無汗症」として平成 22
年 2 月 14 日に公開しました。ホームページ上には
芳賀が訳者として記載されていますが、各研究班員
にチェックをしていただいた上で掲載しています。
ただし、GENE-Reviews Japan の「サイトの趣旨と
ご利用上の注意点について」にも記載されています
ように、記載の内容が必ずしも日本の現状とあって
いない場合があること、などの注意点があります
ので、これらを了解した上でお読みいただきたいと
思います。なお、日本語版をご覧になるには、検
索サイトで「genereviews japan」を検索し「GENE-
Reviews Japan」の「疾患別情報」のページから

「Hereditary Sensory and Autonomic Neuropathy 
IV」をクリックすることによりご覧になることがで
きます。主に医療従事者向けの文章で理解が難しい
かもしれませんが、ご参考にしていただければ幸い
です。

＊厚生労働省「先天性無痛症の実態把握および治
　療・ケア指針作成のための研究班」
研究代表者　東京大学医学部附属病院リハビリテー
　ション科　芳賀信彦

GENE-Reviews 日本語版への先天性無痛無汗症翻訳掲載のお知らせ

多いのに対し、Ⅴ型ではばらついていました。地域
分布では全体の数が少ないのではっきり言えません
が、Ⅳ型で北海道、四国に人口当たりの患者数が少

ない傾向があり、Ⅴ型では地域による偏りがありま
せんでした。


